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%’ Presentacion

El Plan que a continuacion se presenta atiende a la apuesta de la Consejeria de Sanidad,
Presidencia y Emergencias por el impulso y el fortalecimiento de la atencién a las
enfermedades raras o de baja prevalencia en el Sistema Sanitario Piblico de Andalucia
(SSPA).

Las enfermedades raras se definen como aquellas que, con peligro de muerte o invalidez
crénica, afectan a menos de 5 personas por cada 10.000 habitantes. Si bien son poco
frecuentes, las personas que las padecen son numerosas, estimandose en la actualidad

en medio millén en Andalucia. Por sus caracteristicas especiales de alta complejidad

y especialmente por su impacto en las condiciones y calidad de vida, hacen necesario

que su abordaje tome como perspectiva el derecho al mas alto nivel posible de salud
fisica y mental de las personas que viven con una enfermedad rara o que aun no ha sido
diagnosticada, a través de una cobertura sanitaria universal y la provisién de los necesarios
mecanismos de proteccion, asistencia, inclusién y participacién en la sociedad.

El propésito del Plan de Atencién a Personas afectadas por Enfermedades Raras en
Andalucia (PAPER) 2025-2029 de garantizar una atencién sanitaria integral orientada a la
disminucién de la morbimortalidad y la mejora de la calidad de vida de las personas con
enfermedades raras o con sospecha se alinea con la misién de la Consejeria de Sanidad,
Presidencia y Emergencias de trabajar por proteger la salud de la ciudadania andaluza,
procurando servicios sanitarios publicos de calidad en mejora continua, orientados a

la eficacia y eficiencia con aprovechamiento éptimo de los recursos, con garantias de
accesibilidad, equidad en la cobertura y un enfoque especial a la atencién personal y a la
confortabilidad del paciente y su familia.

Solidaridad y equidad, calidad, eficiencia, coordinacién intersectorial y participacion son

los principios que rigen el PAPER, en cuanto valores que guian y promueven el Sistema
Sanitario Publico de Andalucia en sus actuaciones. En este sentido, la aplicacién de una
metodologia participativa en su elaboracién ha permitido incorporar la necesaria pluralidad
de perspectivas al anélisis de situacién epidemioldgica y social y a la valoracion de los
recursos y programas publicos existentes. Se ha logrado asi una identificacion precisa

de retos y demandas profesionales y sociales, a la que se suma la incorporacién de
propuestas de mejoras innovadoras en los diversos &mbitos de intervencién vinculados a las
enfermedades raras en nuestra comunidad auténoma.

Con la puesta en marcha del PAPER seguimos avanzando en la ampliacién y la calidad de
la atencidn sanitaria ofrecida a la ciudadania andaluza. Con un enfoque integral y orientado
a minimizar las desigualdades en salud, el SSPA plantea este Plan como una estrategia
compartida, que debe permear a toda la organizacién sanitaria en torno a la prevencion y
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abordaje de los factores determinantes para una atencion éptima a personas con
enfermedades raras o con sospecha. El Plan propone actuaciones a nivel de atencién
primaria y atencion especializada que se extienden a los &mbitos de sistema de informacion
y registro, prevencién y diagnostico precoz, asistencial y terapias, asi como investigacion,
formacion y participacioén, involucrando asi al conjunto de la ciudadania, asociaciones de
pacientes y familias cuidadoras, y organismos profesionales.

Ademas, el Plan incorpora un sistema de seguimiento y evaluaciéon que dota de
sistematicidad y transparencia al proceso, al aportar informacién continuada de los
progresos alcanzados.

Por ultimo, especial mencién merecen las sociedades cientificas y asociaciones que han
colaborado con su revisién y sugerencias en el PAPER. Asimismo, deseo expresar mi
agradecimiento a las y los profesionales que han participado en la elaboracién de este
Plan y al equipo de trabajo que velara por su ejecucién, seguimiento y evaluacion, cuya
implicaciéon y esfuerzo ponen de manifiesto el compromiso de la administraciéon andaluza
y sus profesionales para con la promocién de la salud y la calidad de vida de la ciudadania

andaluza.
Antonio Sanz Cabello
Consejero de Sanidad, Presidencia y Emergencias de la Junta de Andalucia
indice
g 99,0
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‘o: :Introduccién

La atencién a las personas con enfermedades raras es actualmente una de las prioridades
de las autoridades sanitarias a nivel europeo, nacional y autonémico. En la Unién Europea,
se delimitan las enfermedades raras (ER) como aquellas que, con peligro de muerte o
invalidez croénica, registran una prevalencia menor a 5 casos por cada 10.000 habitantes'.
Dicha definicion es la adoptada, tanto en el ambito de actuacion nacional de las politicas
sociosanitarias como en la Administracién de la Junta de Andalucia.

Las enfermedades raras son poco frecuentes pero las personas que las padecen son
numerosas. A diciembre de 2022, Orphanet -el portal europeo de enfermedades raras y
medicamentos huérfanos- tiene contabilizadas hasta 6.258 enfermedades raras Unicas?,

y se estima que entre el 3,5% y el 5,9% de la poblacion padece alguna, lo que supone
unos 36 millones de pacientes en la Unién Europea, unos 3 millones en Espafia y medio
millén en Andalucia, aunque ciertamente las estimaciones son complejas’. Buena parte de
estas enfermedades tienen origen genético, el diagndstico es complejo y sufre demoras,

y todavia muchas de ellas no disponen de tratamiento especifico; es mas, aun faltan
definiciones, caracterizaciones o pruebas diagnoésticas para algunas afecciones denominadas
“sindromes sin nombre”. Debido a su caracter crénico, degenerativo y discapacitante, con
frecuencia las enfermedades raras requieren la aplicacién de un tratamiento durante toda la
vida, mientras en otras tantas el acceso a la medicacién presenta serias dificultades.

Atendiendo a sus caracteristicas especiales de alta complejidad y baja frecuencia y, sobre
todo, por su impacto en las condiciones y calidad de vida, en diciembre de 2021, la
Asamblea General de las Naciones Unidas (ONU) refrendé la adopcién de la resolucion
presentada por Espana, Brasil y Qatar para Abordar los retos de las personas que viven
con una enfermedad rara y de sus familias, siendo este el primer documento de la ONU
que reconoce estas especiales circunstancias, que van mas alla de la salud. La Resolucién,
actualizada en diciembre de 2023, afirma que afrontar las necesidades de las personas con
enfermedades raras es requisito para la plena implementacién de la Agenda 2030 para

el Desarrollo Sostenible, lo que supone abordar el derecho al mas alto nivel posible de
salud fisica y mental a través de la cobertura sanitaria universal, pero también el acceso a
la educacién y al trabajo decente, el riesgo de pobreza, la lucha contra la desigualdad de
género, la discriminacion y la estigmatizacién apostando por los mecanismos de proteccién,
asistencia, inclusion y participacién en la sociedad de las personas que viven con una
enfermedad rara o que aun no ha sido diagnosticada® °.

En la Unién Europea los antecedentes normativos y estratégicos se remontan a mas de 25
afios atras con el Reglamento sobre Medicamentos Huérfanos de 1999 para incentivar su
desarrollo® y la publicaciéon de Las enfermedades raras, un reto para Europa (2008) por la
Comision Europea, con el objetivo de establecer una estrategia comunitaria global para
mejorar todo lo relativo al proceso de atencién y la investigacion de las ER’. En cuanto

indice
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problema de salud pubilica, la Unién Europea apuesta por un enfoque holistico de los
cuidados que cubra el espectro completo de necesidades sanitarias (prevencién y asistencia
sanitaria continua, curativa, de rehabilitacion y paliativa), sociales y cotidianas, y una
atencion médica y social multidisciplinar integrada de alta calidad®; todo ello sobre la base
de la cooperacién transfronteriza y la efectiva coordinacion, en los niveles internacional,
nacional, regional y local, respecto a la atencién sanitaria y sociosanitaria, el impulso a la
investigacion, la formacién y la informacién entre profesionales y pacientes y sus familias
cuidadoras.

Las estrategias y reglamentacion europea han supuesto importantes avances, a partir de su
reconocimiento como prioridad sanitaria. Medidas como el establecimiento del Dia de las
Enfermedades Raras el 29 de febrero (o el Gltimo dia del mes de febrero) han contribuido
al aumento de la visibilidad y concienciacién social, se ha mejorado en el diagndstico y ha
crecido la actividad cientifica, el desarrollo de nuevas terapias especificas, y se observa un
mayor interés por parte de la industria en la fabricacion de medicamentos huérfanos (MH).
Especial importancia tiene la puesta a disposicién de centros expertos y una red europea
de referencia para la atencién al paciente, siendo asimismo destacable la creacién de una
comunidad de pacientes y familias (EURORDIS) empoderadas, con voz propia que logra
reducir su aislamiento”.

Las politicas europeas han tenido efectos positivos en nuestro especifico &mbito nacional,
pese a que todavia hay camino por recorrer. Tras la Recomendacién del Consejo de la Unién
Europea relativa a una accion en el &mbito de las enfermedades raras (2009)'°, el Ministerio
de Sanidad del Gobierno de Espafia publica ese mismo afio la Estrategia en Enfermedades
Raras del Sistema Nacional de Salud. Si bien, en la actualidad Espafia ocupa posiciones
intermedias en Europa respecto al grado y tiempo de acceso a los MH, al registrar una
financiacion de la mitad (51%) de los medicamentos autorizados en Europa y dejar pasar
hasta 713 dias desde la fecha de autorizacién de comercializacion de los medicamentos
aprobados hasta su disponibilidad para pacientes, mientras el promedio en Europa es

de 625 dias'". En cuanto a gasto en MH a través de hospitales y oficinas de farmacia
dentro del Sistema Nacional de Salud, se constata su incremento, al estimarse un 73%

mas de consumo entre 2016 y 2022, segun los datos presentados en los Gltimos informes
publicados por el Ministerio de Sanidad'* “2.

En el &mbito asistencial, los centros, servicios y unidades de referencia (CSUR) del Sistema
Nacional de Salud representan un considerable hito en la atencién de las personas con ER.
Funcionan como un importante apoyo para la confirmacion diagndstica y la definicion de
las estrategias terapéuticas y de seguimiento, y también como referentes para las unidades
clinicas que habitualmente atienden a las personas con enfermedades poco frecuentes. En
la actualidad, Espafia cuenta con 334 CSUR vinculados a 70 patologias o procedimientos
diferentes (muchas calificadas como ER), 43 de ellos ubicados en Andalucia’®, y a los que
se suma el Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con Enfermedades Raras
y sus Familias (CREER) creado en 2009'. Asimismo, la actividad investigadora se ha visto
impulsada, especialmente con la puesta en marcha del Instituto de Investigaciones
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de Enfermedades Raras (IIER) y del Centro de Investigacién Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER), ambos vinculados al Instituto de Salud Carlos Ill. Segun el
Registro Espafiol de Estudios Clinicos (REEC), durante 2023, se contabilizaban en Espana
hasta 185 ensayos clinicos de potenciales medicamentos dirigidos a ER (el 22% del total de
ensayos), un 61% mas que hace diez afios™.

La Comunidad Autéonoma de Andalucia ha sido pionera en dotar a su ciudadania de un
instrumento de actuacién centrado en las enfermedades raras desde un enfoque integral.

El Plan de Atencion a Personas afectadas por Enfermedades Raras (PAPER) del Sistema
Sanitario Publico de Andalucia (SSPA) nace en 2008 y, con su estimulo y en el marco de la
Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud de 2009", posteriormente
actualizada en 2014, se han llevado a cabo distintas medidas en Andalucia que han
supuesto importantes avances en la atencién.

En 2010 se crea el Registro Andaluz de Enfermedades Raras (RAER), que actualmente
funciona en coordinacién con el Registro de Enfermedades Raras de dmbito nacional,
surgido del proyecto Red Espafiola de Registros para la Investigacion de Enfermedades
Raras (SpainRDR) desarrollado entre 2012-15, con la participacion de todas las comunidades
auténomas. La mejora en los sistemas de informacién se traduce en un uso mas efectivo

y eficaz de los datos, que permite a profesionales, pacientes y familiares tomar un mejor
control de la enfermedad y la atencién sociosanitaria requerida.

En materia de prevencién y detecciéon precoz, Andalucia se sitla en los estandares mas
elevados del mundo en cribado neonatal. Desde 2009 cuenta con laboratorios de referencia
que dan cobertura a todo el territorio andaluz y tiene implantado el cribado ampliado con
uso de la tecnologia mas avanzada. Asimismo, disponemos de unidades de referencia

y guias asistenciales para diversas enfermedades raras de especial relevancia (fibrosis
quistica, porfirias, ELA y disfonia espasmddica). Respecto al acceso a los medicamentos
huérfanos, se ha trabajado para paliar la inequidad, participando en la Comisién Central
para la Optimizacién y Armonizaciéon Farmacoterapéutica (creada en 2015), encargada

de adoptar las medidas necesarias para garantizar que la seleccién y utilizacion de los
medicamentos, en el ambito de la prestacion farmacéutica del SSPA, “sea la mas adecuada,
conforme a la evidencia cientifica disponible y la méas eficiente y homogénea posible en
todos los centros”'. También se han desarrollado las dreas de gestion del conocimiento e
investigacion, con la puesta en marcha de distintos masteres y cursos especificos orientados
al refuerzo de las competencias profesionales en ER. Asimismo, la coordinacién con la
Iniciativa Andaluza de Terapias Avanzadas ha permitido el incremento de los proyectos

de investigacion y ensayos clinicos especificamente orientados a la ampliacion del
conocimiento, prevencién, diagnostico y tratamiento de las ER. Todo ello ha requerido un
esfuerzo de coordinacion en el conjunto del sistema sanitario, asi como la colaboracién de
la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER en Andalucia), basicamente a través
de su participacion en el Grupo de Apoyo al PAPER.
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Tras 15 afios de trayectoria, la Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias de la
Junta de Andalucia considera necesario revisar y actualizar el Plan de Atencién a Personas
afectadas por Enfermedades Raras (PAPER), siguiendo las actuales directrices europeas

y nacionales. Se trata de establecer nuevas lineas estratégicas y medidas adaptadas a la
realidad andaluza actual que den respuesta a las necesidades advertidas por personas
que viven con enfermedades raras, diagnosticadas o no diagnosticadas, sus familias,
asociaciones de pacientes y de profesionales.

Enfocado en la atencién a las enfermedades raras en el &mbito de la Comunidad Auténoma
de Andalucia, para el periodo 2025-2029, el nuevo PAPER asume unos principios

rectores y analiza la situacién de partida, con la identificacién de tendencias, problemas,
necesidades y retos, a partir de los cuales se establecen las prioridades encuadradas en
lineas estratégicas, y se definen los objetivos generales y especificos a alcanzar. Dichas
lineas estratégicas ordenan las medidas y actuaciones més adecuadas para avanzar en la
prevencion y el manejo de los factores determinantes de una atencién éptima e integral a
personas con enfermedades raras o con sospecha de padecerlas y a sus familias cuidadoras
en Andalucia. Ademas, el Plan prevé un sistema de seguimiento y evaluacién continuo, para
dar cuenta de los progresos y logros alcanzados, y sefialar en su caso las mejoras y medidas
correctoras necesarias en la gestiéon del mismo.

indice @
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Marco estratégico y normativo

A continuacién se presenta una compilacion de las principales estrategias y programas,

asi como las normativas directamente vinculadas a enfermedades raras, tanto de dmbito

internacional, como nacional y autonémico. Estas son relevantes dado que el Plan andaluz

habréa de atender a los antecedentes y enmarcarse adecuadamente en el actual contexto

estratégico de actuacion.

Ambito internacional: estrategias y programas

Estrategia / Programa

Comunicacion de la Comision sobre el marco de
actuacion en el ambito de la salud publica, de
24/11/1993. COM (93) 559 final.

Relevancia

Establece ocho dmbitos de accion, entre los cuales se
encuentra las enfermedades raras. Es el precursor de los
programas plurianuales de salud publica posteriores.

Decisién n® 1295/1999/CE del Parlamento Europeo y
del Consejo, de 29/04/1999, por la que se aprueba

un Programa de accion comunitaria sobre las
enfermedades poco comunes en el marco de la
accion en el ambito de la salud publica (1999-2003).

Su objetivo es contribuir, en coordinacion con otras
medidas comunitarias, a garantizar un alto nivel de
proteccion sanitaria contra las enfermedades poco
comunes.

Establece considerar como prevalencia baja una tasa
inferior al 5 por 10.000 habitantes.

Comunicacion de la Comision sobre Enfermedades
raras: un reto para Europa. COM (2008) 679 final.

Se encamina a establecer una estrategia comunitaria
global para dar reconocimiento vy visibilidad, apoyo
a la prevencion, diagnostico, tratamiento, cuidados
e investigacion eficaces y eficientes vinculadas a
enfermedades raras en Europa.

Recomendacion del Consejo de Europa relativa a
una accion en el ambito de las enfermedades raras
(2009/C 151/02))

Aconseja el desarrollo de actuaciones englobadas en 7
grandes areas: planes y estrategias; definicion, codificacion
e inventario; investigacion; centros especializados y redes
europeas de referencia; recopilacion de conocimientos
especializados; responsabilizacion de las organizaciones de
pacientes; y sostenibilidad.

Proyecto Europeo para el Desarrollo de Planes
Nacionales para las Enfermedades Raras, EUROPLAN.
Ediciones 2008-2011y 2012-2015.

Fomenta el desarrollo de planes o estrategias nacionales
integrales para enfermedades raras que aborden las
necesidades insatisfechas de pacientes. De forma
coordinada, se desarrolla a través de reuniones, Workshops
y Conferencias nacionales en cada palis organizadas por
una alianza nacional de asociaciones de pacientes con ER

y EURORDIS, por lo que las organizaciones de pacientes
tienen un papel primordial para configurar politicas
nacionales para las ER.

Resolucién 76/132 aprobada por la Asamblea General
de la ONU, 16/12/2021: Abordar los desafios de las
personas con enfermedad rara y sus familiares.
Actualizada a través de la Resolucién 78/173 de
19/12/2023.

Propuesta por Espafia, Brasil y Qatar, adoptada por los 193
Estados miembros de la ONU. Es el primer documento de la
ONU que reconoce los retos especificos de las personas que
viven con una enfermedad rara y sus familias.
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Ambito internacional: normativa

Normativa

Relevancia

Reglamento (CE) 141/2000 del Parlamento Europeo
y del Consejo, de 16 de diciembre de 1999, sobre
medicamentos huérfanos.

Establece un procedimiento comunitario para declarar
determinados tratamientos como medicamentos
huérfanos, y establecer incentivos para fomentar su
investigacion, desarrollo y comercializacion.

Reglamento (CE) n? 847/2000 de la Comisidn,
de 27 de abril de 2000, por el que se establecen
las disposiciones de aplicacion de los criterios de
declaracion de los medicamentos huérfanos y
la definicion de los conceptos de «medicamento
similar» y «superioridad clinica»

Tiene por objeto facilitar la interpretacion del Reglamento
(CE) 141/2000 a los promotores potenciales, al Comité de
medicamentos huérfanos y a las autoridades competentes.

Directiva 2011/24/UE relativa a la aplicacion de los
derechos de los pacientes en la asistencia sanitaria
transfronteriza.

Con disposiciones especificas sobre enfermedades raras,
como el articulo 13 que establece el apoyo a los Estados
miembros para concienciar a profesionales sanitarios de
las herramientas a su disposicion: datos Orphanet, redes
europeas de referencia, posibilidades ofrecidas por el
Reglamento (CE) n® 883/2004, sobre la coordinacion de
los sistemas de seguridad.

Decision Delegada de la Comision Europea de
10.3.2014 C(2014) 1408 final.

Establece los criterios y las condiciones que las redes
europeas de referencia y los prestadores de asistencia
sanitaria que deseen ingresar en las redes europeas de
referencia deben cumplir.

Decision de Ejecucion de la Comision Europea, de
10.3.2014, modificada por la Decisién de Ejecucion
2019/1269, de 26.07.2019.

Se fijan los criterios para la creacion y evaluacion de las
Redes Europeas de Referencia y de sus miembros, y se
facilita el intercambio de informacién y conocimiento en
materia de creacién y evaluacion de tales redes.

Reglamento (UE) 2021/522 del Parlamento Europeo
y del Consejo de 24 de marzo de 2021 por el que

se establece un programa de accion de la Union en
el dmbito de la salud («programa UEproSalud»)
para el periodo 2021-2027 y por el que se deroga el
Reglamento (UE) n® 282/2014.

Reconociendo la importancia de las redes europeas de
referencia para el acceso al diagnostico y la prestacion

de asistencia sanitaria de calidad a pacientes con
enfermedades raras, asi como su capacidad de contacto
para la formacion, la investigacion y la difusion de
informacion, establece la necesidad de contribuir a
aumentar el trabajo integrado entre los Estados miembros
a través de acciones subvencionables en el marco del
Programa.
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o000
Ambito nacional
Instrumento para la mejora de la salud y calidad de vida
de las personas con enfermedades poco frecuentes. Con
su actualizacion se establecen 7 lineas de actuacion:
Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Informacion (sobre ER y recursos, y registros); Prevencion
Nacional de Salud 2009 (actualizado en 2014). y deteccion precoz; Atencién sanitaria (incluida
Rehabilitacion); Terapias (MH, coadyuvantes y productos
sanitarios, y Terapias avanzadas); Atencidn Sociosanitaria;
Investigacion; y Formacion.
Profundiza en el estado de situacion de nuestro pais
Conferencias EUROPLAN en Espafia. 2010, 2014y respect.o a Ia§ reco.me.ndaciones europeas sobre el
5017 abordaje sociosanitario de las enfermedades raras y
trabaja en el desarrollo de propuestas que se eleven a
todos los paises de la Union Europea (UE).
Ley 41/2002, de 14 de noviembre, basica reguladora . » o
) . Aborda, en otros, el derecho a informacién sanitaria,
de la autonomia del paciente y de derechos . , 3 L
y obligaciones en materia de informacion y C(.)nse'mlmllgnto informado, la documentacion sanitaria y la
o historia clinica.
documentacion clinica.
Establece el marco legal para las acciones de coordinacion
y cooperacion de las administraciones publicas sanitarias.
Ley 16/2003, de 28 de mayo, de cohesion y calidad | El art. 11.2 reconoce “la prevencion y deteccion precoz de
del Sistema Nacional de Salud. las ER, asi como el apoyo a las personas que las presentan
y a sus familias” como una prestacion mas de salud
publica.
Reconoce que el diagndstico genético preimplantacional
permite la prevencion de enfermedades genéticas
que actualmente carecen de tratamiento, asi como la
posibilidad de seleccionar preembriones para salvar la
Ley 14/2006, de 26 de mayo, sobre técnicas de vida de un familiar. El art. 12 establece que el diagndstico
reproduccién humana asistida. preimplantacional se llevara a cabo para la deteccion de
enfermedades hereditarias graves, de aparicion precoz
y que no tengan curacion, asi como para la deteccion de
otras alteraciones que puedan poner en riesgo la viabilidad
del preembrion.
Su finalidad es garantizar la equidad y la accesibilidad a
una adecuada atencion sanitaria en el SNS y tiene como
Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el | objetivos establecer el contenido de la cartera de servicios
que se establece la cartera de servicios comunes del | comunes de las prestaciones sanitarias de salud publica,
Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para | atencion primaria, atencion especializadas, atencion de
su actualizacion. urgencias, prestacion farmacéutica, ortoprotésica, de
productos dietéticos y de transporte sanitario, y fijar las
bases para su actualizacion.
0.. (] 15
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Real Decreto 1302/2006, de 10 de nov., por el que
se establecen las bases del procedimiento para la
designacion y acreditacion de los centros, servicios
y unidades de referencia del SNS.

Su objeto es garantizar la equidad en el acceso a una
atencion sanitaria de calidad, segura y eficiente a las
personas con patologias que, por su caracteristicas,
precisan de cuidados de elevado nivel de especializacion
que requieren concentrar los casos a tratar en un nimero
reducido de centros, como es el caso de las ER.

Real Decreto 81/2014, de 7 de febrero, por el que
se establecen normas para garantizar la asistencia
sanitaria transfronteriza.

Se refiere a la cooperacion entre Espafia y los demas
Estados miembros en materia sanitaria en los dmbitos de
redes europeas de referencia e informacion sobre las ER,
entre otros.

Orden SSI/2065/2014, de 31 de octubre, por el que
se modifica el Real Decreto 1030/2006, de 15 de
septiembre, por la que se establecen la cartera de
servicios comunes del SNS y el procedimiento para
su actualizacion.

Incorpora a la cartera de servicios del SNS los programas
de cribado neonatal, los tratamientos de reproduccion
humana asistida y la atencién a pacientes y a sus familiares
en el area de genética, contemplando el asesoramiento
genético y los andlisis genéticos.

Real Decreto Legislativo 1/2015, de 24 de julio, por
el que se aprueba el texto refundido de la Ley de
garantias y uso racional de los medicamentos y
productos sanitarios.

El art. 92 establece que la inclusion de medicamentos en
la financiacion del SNS se posibilita teniendo en cuenta
diferentes criterios, siendo uno de ellos las “necesidades
especificas de ciertos colectivos”, como es el caso de
pacientes con ER.

Real Decreto 1091/2015, por el que se crea y regula el
Registro Estatal de Enfermedades Raras.

Creacion y regulacion del Registro Estatal de
Enfermedades Raras (ReeR).
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dalucia

Estrategia / Programa Relevancia

Plan de Atencidn a Personas afectadas por
Enfermedades Raras 2008-2012.

Plan pionero en Espafia, cuya objetivo general es asegurar
una adecuada planificacion y gestion de los recursos
sanitarios destinados a la atencion de las personas

con enfermedades raras y sus familias, de manera que
pueda garantizarse su alta calidad y su accesibilidad en
condiciones de equidad.

Plan Estratégico para la Igualdad de Mujeres y
Hombres en Andalucia 2022-2028.

Normativa

Ley 12/2007, de 26 de noviembre, para la promocion
de la igualdad de género en Andalucia.

Tiene como finalidad establecer las directrices, objetivos
estratégicos y lineas basicas de intervencion para orientar a
los poderes publicos en materia de igualdad entre mujeres
y hombres en todas las dreas de intervencion, incluida la
salud y los servicios sanitarios.

En relacién a la promocion y proteccion de la salud
establece el enfoque integrado de género como
instrumento para reducir las desigualdades sociales en
salud (art. 41).

ORDEN de 3 de mayo de 2010, por la que se crea el
fichero con datos de cardcter personal Registro de

Enfermedades Raras de Andalucia. Modificado por
Orden de 21 de junio de 2013.

El objetivo del registro consiste en desarrollar y mantener
actualizado un censo, fiable y lo mas completo posible,

de pacientes que padezcan una ER para poder desarrollar
una investigacion de mayor calidad y validez. Es util para
ahondar en la clasificacion y codificacion de las ER, conocer
detalles de cada enfermedad, facilitar la investigacion y
disponer de datos concretos para definir politicas de salud
publica.

Ley 16/201, de 23 de diciembre, de Salud Publica de
Andalucia.

Destaca el art 14. Derecho de las personas en situacion

de especial vulnerabilidad en Andalucia. Establece que,
entre otros colectivos, las personas diagnosticadas de
enfermedades raras o de baja incidencia en la poblacién
tendran derecho a programas de salud publica especificos

0 adaptados a sus necesidades especiales.

indice
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'0: :Gobernanza del Plan

El Plan de Atencion a Personas afectadas por Enfermedades Raras de Andalucia 2025-2029
se formula bajo un modelo de gobernanza participativo, basado en el esfuerzo colectivo

y compromiso de la totalidad de agentes involucrados en la atencién a personas con
enfermedades raras, incluyendo pacientes y familias cuidadoras asi como profesionales, y
en la incorporacion de mecanismos de transparencia y rendicién de cuentas.

En el proceso de elaboracién del Plan, atendiendo a la multiplicidad de organismos
intervinientes, la gobernanza adopta la siguiente estructura: un comité director, que marca
las prioridades estratégicas; un comité técnico, que disefia las medidas de actuacién y los
principales indicadores de resultados e impacto; y los comités asesores encargados de la
identificacion de problematicas, necesidades y retos de especial relevancia. Todos ellos con
apoyo de la Oficina Técnica, constituida ad hoc para la elaboracion del Plan, competente
en el andlisis sociosanitario y epidemilégico, asi como en planificacion, seguimiento y
evaluacién de politicas publicas.

Comité director

Se integra aqui la participacion efectiva de consejerias y organismos auténomos cuyas
competencias afectan directamente a la salud, el bienestar, la autonomia y la dignidad de
las personas que viven con enfermedades raras y las personas cuidadoras:

e Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias.

Consejeria de Inclusiéon Social, Juventud, Familias e Igualdad.

Consejeria de Desarrollo Educativo y Formacion Profesional.

Servicio Andaluz de Salud.

Agencia de Servicios Sociales y Dependencia de Andalucia.

Su principal funcién ha sido el liderazgo del proceso de disefio, el establecimiento de
prioridades estratégicas y la aprobacion del borrador del Plan.

Comité técnico

Le corresponde consensuar enfoques en la fase de diagnéstico, y acordar las medidas o
actuaciones en las que se articula el Plan, asi como seleccionar y validar los indicadores para
el seguimiento y evaluacién de resultados e impacto. En el comité técnico ha participado
una representacion de las unidades administrativas de las distintas consejerias y organismos
auténomos, centros y servicios publicos directamente involucradas con planes y procesos
asistenciales dirigidos a personas con ER.

O
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Comités asesores

Se han constituido un total de siete comités, organizados para abordar las distintas areas
de sistemas de informacién, prevencién y deteccién precoz, atencién integral, terapias,
investigacion, formacién y participacion ciudadana. El propésito ha sido dar voz, en el
analisis y diagndstico de situacion, a los principales agentes involucrados, a través de

la identificacion de problemas, necesidades y retos, asi como recoger propuestas de
medidas y acciones a incorporar en la estrategia de intervencién, con su correspondientes
indicadores de seguimiento del Plan.

La participacién activa de cada uno de los comités asesores y sus aportaciones ha sido
fundamental para alcanzar un diagnéstico estratégico realista y formular actuaciones que
den respuesta efectiva a las necesidades y retos identificados. En dicha labor, una figura
principal ha sido la coordinacién, nombrada para cada uno de los comités constituidos y
encargada de la recopilacion de informacién relevante y dinamizacién del grupo durante las
sesiones de trabajo desarrolladas.

Tabla 1. Comités asesores: composicidn por sexo.

Coordinacion Resto participacion Total participacion

Comités asesores

CA 1. Sistemas de informacion 1 3 3 4 3 7
CA 2. Prevencion y deteccion precoz 1 8 3 9 3 12
CA 3. Atencion integral . 1 4 6 4 7 ll
CA 4. Terapias 1 4 1 5 1 6
CA 5. Investigacion . 1 . 6 . 7 7
CA 6. Formacion 1 . 4 1 5 1 6
CA7. Parti.cip.acic')n ciudadanay ] 3 5 3 3 6
asociaciones
Totales: 4 3 26 22 30 25 55

En cuanto a su composicién, los siete comités asesores aglutinan una diversidad de perfiles
profesionales en los ambitos sanitarios, servicios sociales, educacion e investigacion,

asi como a representantes de asociaciones de pacientes con enfermedades raras. En la
distribuciéon por sexo, con caracter general, se observa representaciéon mayoritaria de
mujeres, con 30 participantes (54,5% del total) frente a 25 hombre (45,5%). Por comités,
mientras la composicién de los grupos de Prevencién y deteccion precoz, de Terapias y de
Formacién aprecian sobre-representacion de mujeres, los grupos de Atencioén integral y de
Investigacion presentan sobre-representaciéon de hombres.
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: : o Metodologia de elaboracion

Para la elaboracion del Plan se ha optado por una metodologia participativa y multimétodo,
con la aplicacién combinada de técnicas cuantitativas y cualitativas que ha permitido
recabar los datos e informacién relevantes, describir el estado de situacidn, valorar las
fortalezas e identificar areas de mejora en el sistema sanitario andaluz con relacién a la
atencion a las personas que viven con enfermedades raras.

Una vez establecida la mision y principios rectores del PAPER y fijadas sus prioridades, se
ha procedido a la dinamizacion de sesiones de trabajo para un abordaje exhaustivo de
cada una de las dimensiones de anélisis establecidas. En base al diagnéstico alcanzado
se han definido los objetivos generales y especificos vinculados a las correspondientes
lineas estratégicas fijadas, asi como la propuesta de medidas y actuaciones orientadas a
mejorar la situacion inicial. Finalmente, se ha elaborado el cuadro de mandos que incluye
los indicadores de realizacién que se utilizaran para el seguimiento del progreso en la
implementacion del Plan, asi como el panel de indicadores de resultados e impacto, a
utilizar para la valoracion de los niveles de logros alcanzados en los objetivos.

Figura 1. Proceso de elaboracién del PAPER

Sistema de Gobernanza
(identificacion lineas estratégicas)

Programacion desarrollo sesiones de trabajo

Compilacion documental
(antecedentes normativos, informes y estadistica)

Analisis de situacion

Diagndstico estratégico

Formulacion de medidas y actuaciones

<—|<—|<—|<—

Sistema de seguimiento y evaluacion

(cuadro de mandos y panel de indicadores)
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Durante el andlisis de situacién, una labor principal ha consistido en la compilacién
bibliografica, documental y de datos, en gran parte, tomando como fuentes los registros
administrativos y las elaboraciones de estadisticas oficiales. De las mismas se han extraido
las variables e indicadores relevantes para valorar el contexto y estado de situaciéon de
las personas que viven con enfermedades raras, diagnosticadas o no, en Andalucia, asi
como los recursos disponibles para la atencion sanitaria. A la descripcion estadistica

se suma el desarrollo de sesiones de trabajo con los Comités asesores focalizados en
areas concretas, que enriquecen el anélisis aportando la diversidad de perspectivas de
las personas vinculadas a enfermedades raras, desde pacientes a familiares, personas
cuidadoras, personal profesional de los servicios educativos, sociales y sanitarios, asi
como representantes de otros sectores vinculados a enfermedades raras. A lo largo del
mes de abril de 2022 se convocaron hasta siete sesones de trabajo, con un total de 55
participantes. Las reuniones desarrolladas fueron grabadas, previo consentimiento por
parte de las personas participantes, transcritas y analizadas para extraer las necesidades,
expectativas y propuestas de accién expresadas. En concreto, el trabajo de grupo se
plantea con los siguientes objetivos:

* Analizar la situacién de partida, identificando los problemas, necesidades y retos de los
distintos colectivos implicados.

* Definir los objetivos generales y especificos.

* Identificar las medidas y actuaciones consideradas necesarias para alcanzar los objetivos
propuestos.

e Establecer indicadores de realizacién que permitan el seguimiento de la ejecucion de las
medidas incluidas en el Plan.

Con un enfoque integrador, los resultados obtenidos en los grupos de trabajo se combinan
o entrelazan a la informacién estadistica compilada y analizada, al objeto de obtener

un diagnéstico completo de problemas, necesidades, retos y estrategias posibles en la
atencion a las personas con ER.

Por ultimo, se ha solicitado a diversas organizaciones y sociedades cientificas la revisién
externa del texto del Plan, de las que se han recogido distintas aportaciones.
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Cuadro 1. Elaboracion del PAPER 2025-2029: Sociedades cientificas y asociaciones profesionales a las que se
solicita colaboracién.

Sociedades cientificas y asociaciones profesionales

Sociedad espafiola de errores innatos del metabolismo (SEEIM)

Sociedad espafiola de farmacia hospitalaria (SEFH)

Sociedad espafiola de médicos de atencion primaria (SEMERGEN)

Sociedad espafiola de medicina familiar y comunitaria (SEMFyC)

Sociedad espafiola de médicos generales y de familia (SEMG)

Sociedad espafiola de medicina interna (SEMI)

Sociedad espafiola de medicina de laboratorio (SECQ)

Sociedad espafiola de nutricion clinica y metabolismo (SENPE)

Asociacion andaluza de enfermedades autoinmunes (AADEA)

Asociacion andaluza de enfermeria comunitaria (ASANEC)

Asociacion andaluza de pediatria de atencion primaria (APAP)

Asociacion espafiola para el estudio de errores congénitos del metabolismo (AECOM)

Asociacion espafiola de genética humana (AEGH)

Asociacion espafiola de pediatria (AEP)

Asociacion MasVlsibles (+visibles)

Asociacion nacional de personas sin diagnostico. Objetivo diagndstico

Federacion de asociaciones de enfermeria familiar y comunitaria (FAECAP)

Federacion espafiola de enfermedades neuromusculares (Federacion ASEM)

Federacion espafiola de enfermedades metabdlicas hereditarias

Federacion espafiola de enfermedades raras (FEDER en Andalucia)

Fundacion medicamentos huérfanos y enfermedades raras (MEHUER)

Instituto de investigacion y desarrollo social de enfermedades poco frecuentes (INDEPF)

Union espafiola de sociedades cientificas de enfermeria (UESCE)
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o’ MiISiON y principios rectores

La Ley 14/1986, de 25 de abril, General de Sanidad dispone que, como desarrollo de lo
establecido en los planes o en el ejercicio de sus competencias ordinarias, el Estado y

las Comunidades Auténomas podran elaborar programas sanitarios y proyectar acciones
sobre los diferentes sectores o problemas de interés para la salud (art. 73.2)**. A tenor de

la Ley 16/2011, de Salud Publica de Andalucia, a la Consejeria de Sanidad, Presidencia y
Emergencias corresponde, entre otras competencias, la planificacién y coordinacién del
marco de politicas y lineas estratégicas de salud publica de la Administracién de la Junta de
Andalucia (art. 44)%°.

El presente Plan tiene como misién garantizar una atencién sanitaria integral orientada a
la disminuciéon de la morbimortalidad y la mejora de la calidad de vida de las personas
con enfermedades raras en Andalucia. La poblacién destinataria del Plan son las
personas diagnosticadas con alguna enfermedad rara y aquellas con sospecha pero no
diagnosticadas aun, asi como sus familias cuidadoras y las y los profesionales vinculados a

su atencion.
La elaboracién del PAPER se ha regido por los siguientes principios rectores:

* Equidad desde la transversalidad, para garantizar la disposicién y acceso a los
recursos, orientando sus actuaciones a la reduccién de las desigualdades en salud por
motivos geogréficos, econdémicos, educativos, culturales y de género con perspectiva
interseccional.

e Calidad, al fomentar de forma activa que, tanto el trato hacia las personas, como la
formacion y la practica de los y las profesionales, asi como las instalaciones y tecnologias
disponible obedezca a los estdndares de calidad vigentes en nuestro contexto.

e Eficiencia, orientada a la racionalizacién en la asignacién y consumo de recursos.

* Coordinacién intersectorial, en tanto elemento de cohesién de las politicas de todos
los sectores con responsabilidad en la salud publica, que resulta fundamental, dado que
desde el sistema sanitario exclusivamente no es posible alcanzar niveles elevados de
eficacia en la atencién en todas las zonas y grupos sociales.

* Participacion de pacientes, familias y profesionales, ya sea con caracter individual o a
través de asociaciones, en la elaboracidn, ejecucién, seguimiento y evaluacion.

indice



() PLAN DE ATENCION A PERSONAS AFECTADAS POR ENFERMEDADES RARAS DE ANDALUCIA

L% Analisis de situacion

Aproximacion a las enfermedades raras

Las enfermedades raras, poco frecuentes o minoritarias son aquellas que afectan a un
numero escaso de personas en comparacion con la poblacion general y que, por su rareza,
plantean cuestiones especificas. En el contexto de la Unién Europea una enfermedad rara
es aquella que supone un peligro de muerte o de invalidez crénica para las personas que la
padecen, siendo su prevalencia inferior a 5 casos por cada 10.000 personas. Esta definicién
es la utilizada para la declaracion de los medicamentos huérfanos. Ademés, se califica como
enfermedad ultra rara cuando la prevalencia es inferior a una persona por cada 50.000
habitantes?'.

El perfil clinico de las personas que padecen ER es muy heterogéneo. Pueden aparecer
en cualquier etapa del ciclo vital, sus causas son diversas (genéticas, ambientales,
multifactoriales, incluso desconocidas), afectan a diferentes érganos, sistemas y aparatos
del cuerpo y dan lugar a diversos tipos de manifestaciones (estructurales, metabdlicas,
funcionales, psiquicas, etc), ya sea de manera aislada o conjunta. Siendo algunas
enfermedades raras previsibles y tratables en la actualidad, el impacto en la salud de las
personas se revela altamente variable, pues mientras unas pueden llegar a ser letales otras
tantas adquieren un caracter crénico, mas o menos degenerativo.

Cuadro 2. Criterios de clasificacion de las enfermedades raras.

Criterios Clasificaciones
L - Congénitas.
Momento de aparicion o ) _ _
- No congénitas (de la infancia, adolescencia, edad adulta, edad avanzada).
Causa Genética, ambientales, multifactoriales, desconocida.
) ) Neuroldgicas, musculares, neuromusculares, rganos de los sentidos, cardiovasculares,
Area o sistema o ) ) o )
o pulmonares, del aparato digestivo, sistema genito-urinario, 6seas generalizadas, del aparato
anatémico afectado

locomotor, de la piel y anejos, endocrinas, hematoldgicas, inmunoldgicas, etc.

Tipo de manifestacion Estructurales, metabdlicas, infecciosas, funcionales, psiquiatricas, neoplasicas, etc.

Amplitud de sus - Una Unica manifestacion o sintoma.
manifestaciones - Multiples manifestaciones (afectacion multisistémica)
Consecuencias en - Discapacitantes: fisica, sensorial, mental o combinaciones de estas.
las capacidades - No discapacitantes.

- Prevenibles.

Posibilidad de prevencién )
- No prevenibles.

Posibilidad de ser - Tratables.
tratadas - No tratables.
) - Letales.

Letalidad
- No letales.

Fuente: Posadas de la Paz, M., Alonso Ferreira, V. y Bermejo Sanchez, E. Enfermedades Raras.
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Pese a su heterogeneidad, se hace necesario establecer criterios de clasificacion que
aproximen a un conocimiento més exhaustivo de las caracteristicas comunes a distintos
grupos de ER (Cuadro 2)%. Asi, de las 6.258 enfermedades raras clinicamente Unicas
registradas por Orphanet -informe correspondiente a 2022%-, el 63% estan asociadas a
causas genéticas, con el consiguiente riesgo de recurrencia dentro de una misma familia y
su aparicion en edades tempranas, circunstancias que sugieren la necesidad de medidas
orientadas a la prevencion y deteccién precoz. Asimismo, el impacto en las condiciones
de salud de las personas, al ocasionar dolores crénicos, problemas de desarrollo y
discapacidades diversas, apremian para contar con tratamientos especificos adecuados,
pero también complementarios y de atencién a la situaciéon de dependencia.

Cuadro 3. ;Qué caracteriza a las enfermedades raras?

Las enfermedades raras son, en su mayor parte, crénicas y degenerativas. De hecho, el 65% de estas patologias son
graves e invalidantes, y se caracterizan por:

¢ Comienzo precoz en la vida (2 de cada 3 aparecen antes de los dos afios)
Dolores crénicos (1 de cada 5 enfermos)

El desarrollo de déficit motor, sensorial o intelectual en la mitad de los casos, que originan una discapacidad
en la autonomia (1 de cada 3 casos).

En casi la mitad de los casos el prondstico vital estd en juego, ya que a las enfermedades raras se le puede
atribuir el 35% de las muertes antes de un afio, del 10% entre 1y 5 afios y el 12% entre los 5 y 15 afios.

Fuente: Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER). Preguntas frecuentes. En https://www.enfermedades-raras.org/enfermedades-
raras/conoce-mas-sobre-er/preguntas-frecuentes (descarga el 14/06/2023)

Impacto en la calidad de vida

La relevancia de las enfermedades raras reside no tanto en el nimero de personas,
como en el impacto social, econémico y, en definitiva, sobre la calidad de vida, debido
a la discapacidad y dependencia que generan, lo que precisa cuidados prolongados,
intervenciones multidisciplinares y uso multiple de recursos. Todo lo cual dificulta, en la
mayoria de los casos, el desarrollo de un proyecto vital adecuado para las personas que
viven con una enfermedad rara y sus familias?.

La encuesta Rare Barometer, de dmbito europeo, revela que mas del 70% de pacientes
encuentran dificultad en la capacidad para realizar las tareas diarias debido al impacto de
la enfermedad en el funcionamiento motor y sensorial, mas del 50% menciona el efecto en
su vida social y su capacidad para hacer frente a las actividades de cuidado personal y mas
del 40% sefialan su dificultad para comprender, aprender y comunicarse con los demas®.
De hecho, atendiendo al contexto nacional, en los estudios de FEDER, el 32% de pacientes
afirman no poder trabajar de forma permanente®.


https://www.enfermedades-raras.org/enfermedades-raras/conoce-mas-sobre-er/preguntas
https://www.enfermedades-raras.org/enfermedades-raras/conoce-mas-sobre-er/preguntas
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Gréfico 1. Impacto de las ER en la capacidad de cuidados personales (en % de pacientes)

0 20 40 60 80 100

Encuentran dificultad para realizar las tareas diarias _ 70
Afecta a su vida socialy capacidad de cuidado personal _ 50
Dificultad para comprender, aprendery comunicarse _ 40
No puedetrabajar de forma permanente _ 32

Requiere mas de 6 horas diarias de apoyo _ 34

Fuente: Eurordis (2017); FEDER (2019.

El tiempo diario requerido para los cuidados es sustancial para la mayoria de las personas
que viven con una enfermedad rara y sus cuidadores; una carga de tiempo que recae en
gran medida sobre las mujeres, normalmente las principales cuidadoras. Se estima que 7 de
cada 10 pacientes y familiares ven afectado su trabajo a causa de la enfermedad, que una
de cada 2 personas cuidadoras aportan una dedicacién superior a las 2 horas y que més de
un tercio de pacientes (34%) requiere mas de 6 horas diarias de apoyo?.

La salud mental de las personas que viven con una ER a menudo se deteriora y es peor

en comparacion con la poblacién general, dado el riesgo de aislamiento y sentimiento de
abandono que conlleva. Los estudios indican que las personas con enfermedades poco
frecuentes y las cuidadoras padecen depresién en mayor medida -hasta 3 veces més- que
el conjunto de la poblacién?. Entre las causas principales, la sensacién de angustia y estrés
que provoca soportar dilatados plazos para obtener un diagndsticos o incluso vivir toda la
vida sin un diagndstico especifico y, en el caso de ER de origen genético, desconocer el
riesgo de recurrencia de la enfermedad si se diera descendencia.

Finalmente, en cuanto al impacto en el presupuesto personal se ha estimado que los gastos
relacionados con las ER suponen més del 20% de los ingresos anuales para el 30% de las
familias afectadas. Estos gastos se dedican en su mayoria al pago de medicamentos (44%),
a fisioterapia (35%), tratamientos médicos (34%), transporte (29%) y productos de ortopedia
(28%)>. En efecto, las personas con enfermedades poco frecuentes pueden requerir un
tratamiento convencional, pero también pueden necesitar un medicamento huérfano,

que esté en fase de experimentacion. Y aln cuando no existe tratamiento farmacolégico
especifico, o bien de forma complementaria, es necesario el acceso a tratamientos
adecuados de rehabilitacion y apoyo psicolégico, todo lo cual constituye una considerable
carga econdmica, estimada en 255 €/mes como media?’.
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Situacion epidemiologica en Andalucia

Se estima, para 2023, que el volumen de personas que podria estar afectada por una

enfermedad rara en Andalucia estd comprendido entre 300.000 y 506.000, considerando

ara su calculo un rango de prevalencia entre 3,5 y 5,9% del total de la poblacién?.
P 9 P y P

Los casos de enfermedades raras entre personas residentes en Andalucia recogidos en el
Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR), a 1 de enero de 2021, asciende a 10.968

casos vivos (5.858 hombres y 5.110 mujeres), lo que supone el 30,6% del total nacional. A

estos se suman hasta 1.834 fallecimientos (974 hombres y 860 mujeres) desde el 1 de enero

de 2010 al 31 de diciembre de 2020, que representa el 16,7% de fallecimientos notificados

durante este periodo en el ReeR”.

Gréfico 2. Prevalencia puntual en Andalucia, por cada 10.000 residentes, a 1 de enero de 2021 (*).

Ataxiade Friedreich [l 0,198
Atrofia muscular espinal proximal [l 0,169
Complejo esclerosistuberosa NN 1,026
Displasiarenal NN 0,508
Distrofia miotdnica de Steinert [N 1,243
Enfermedad de Fabry Il 0,199
Enfermedad de Gaucher [l 0,094
Enfermedad de Huntington I 0,522
Enfermedad de Niemann Pick | 0,02
Enfermedad de Rendu Osler I 0,315
Enfermedad de Wilson [N 0,294
Esclerosis lateral amiotrofica [N 0,56
Fenilcetonuria I 0,385
Fibrosis quistica [N 0,048
HemofiliaA [N 1,241
Osteogénesisimperfecta [N 0,51

Retinosis pigmentaria y retinosis pigmentaria sindromicas [N 2,239

Sindrome de Angelman [l 0,111
Sindrome de Beckwith Wiedemann [l 0,141
Sindrome de Goodpasture [l 0,173
Sindrome deMarfan NN 0,648
Sindrome de Prader Willi I 0,363
Sindrome de Williams [l 0,162
Sindrome de X fragil I 0,426

(*) Prevalencia = (casos registrados vivos a 31 de diciembre de 2020/ estimacion de poblacion a 1 de enero de 2021 del INE) x 100.

Fuente: Ministerio de Sanidad. Informe ReeR 2023. Situacion de las Enfermedades Raras en Espafia.
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El Gltimo informe publicado del ReeR se refiere a un total de 24 enfermedades o grupos,
destacandose entre las mas extendidas en Andalucia, el grupo de retinosis pigmentaria (con
prevalencia 2,2 por cada 10.000 habitantes), la distrofia midtica de Steinert y la hemofilia A
(ambas con prevalencia 1,2), el complejo esclerosis tuberosa y la fibrosis quistica (ambas con

prevalencia 1,0).

Informacién mas exhaustiva acerca de la amplia diversidad de enfermedades raras
observadas en Andalucia, su prevalencia e incidencia, la obtenemos a través del Registro
Andaluz de Enfermedades Raras (RAER). Para la anualidad 2021, el total de casos de ER
notificados dentro del SSPA y validados asciende a 15.158 casos (7.074 mujeres y 8.084
hombres), de los que el 95,7% corresponde a personas vivas en tanto el 4,3% a personas
dadas de baja en el registro a lo largo del periodo, bien por fallecimiento (3,9%) o por otras

causas (0,4%).

Tabla 2. Casos de enfermedades raras por situacion y sexo (*). Andalucia, periodo 2021.

Mujeres Hombres
Vivos 14.508 95,7 6.803 96,2 7705 95,3
Pasivos al final del periodo 650 4,3 271 38 379 4,7
* Por fallecimiento 587 39 245 35 342 42
¢ Por otras causas 63 04 26 04 37 05

Total casos en el periodo: | 15158 | 1000 | 7074 | 1000 | 8.084 | 1000

(*) Los casos en el periodo se refieren al nimero de usuarios-enfermedad rara que aparecen en la Base Poblacional de Salud (BPS) en el periodo (afio
natural) y que han estado activos en la Base de Datos de Usuarios (BDU) en alguin momento del mismo periodo. Los informes del RAER solo incluye
enfermedades raras que afectan a personas residentes en Andalucia adscritas a un centro de atencién primaria dentro del SSPA y con un porcentaje de
validacion de 75% o més a fecha de consulta.

Fuente: Junta de Andalucia. Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias. InfoWEB. BPS. RAER. Datos consultados a 01/07/2024. Elaboracion propia.

Por sexo, se aprecia una representacién equilibrada, al corresponder a mujeres el 47% y a
hombres el 53% del total de casos activos durante 2021, por lo que el indice de feminidad
se cifra en 87,5%. Paridad que se ve alterada con los casos pasivos al final de periodo,
donde se observa sobre-representaciéon masculina, tanto entre las bajas por fallecimiento

como por otras causas.

Grafico 3. Distribucion de casos por sexo (en %) e indice de feminizacién (*) segun situacion vital

(**). Andalucia, 2021

Casos vivos al final del periodo  [[NNENEGEGEEST 46,3 88,3
Casos pasivos al final del periodo  [NNIEGNSSE 41,7 11,5
» Casos pasivos por fallecimiento [NEGTNINSSED 41,7 1,6
» Casos pasivos por otras causas |G 413 10,3
Total casos activos en el periodo  [[NNIEGEGSSE 46,7 81,5

B Hombres Mujeres

(*) indice de feminizacion, IF = mujeres/hombres x100. Cuando el valor es 100 indica igualdad; valores por debajo de 100 indican infra- representacion
femenina; valores por encima de 100 indican sobre-representacion femenina.

(**) Datos referidos a casos de enfermedades raras con porcentaje de validacion de 75% o mas.

Fuente: Junta de Andalucia. Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias. InfoWEB. BPS.RAER. Datos consultados a 01/07/2024. Elaboracion propia.
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Por grupos etarios (Gréfico 4), la edad infantil y juvenil hasta los 19 afios concentra casi el
18% de casos activos en 2021, en tanto los casos de enfermedades raras entre personas
mayores de 65 afios suponen mas de una cuarta parte del total (27%), correspondiendo a la
edad adulta entre 20 y 64 afios una concentracion del 55,3%. Al considerar la distribucidn
por sexo, el indice de feminizacién advierte de la menor presencia relativa de casos entre
las mujeres, en particular en los grupos de edad infantil y j6venes (hasta 19 afios) y en el
grupo de 65 a 79 afios.
Gréfico 4. Distribucion de casos activos (en %) e indice de feminizacion (*) en ER por grupos de edad.
Andalucia, 2021
Hasta4afios De5al9afios De20a34afios De35a49afios De50a64afios De65a 79 afios De 80 y mds afios
512 casos 2.161 casos 2.040 casos 3.089 casos 3.255 casos 2.915 casos 1.186 casos
(IF=79,0) (IF= 64,6) (IF=81,7) (IF=111,7) (IF=98,6) (IF=72,3) (IF=107,3)
(*) Datos referidos a casos de enfermedades raras con porcentaje de validacion de 75% o mas.
(**) Indice de feminizacion (IF)= (mujeres/hombres) x 100. El valor 100 indica igualdad; valores por debajo de 100 indican infra-representacién femenina,
y por encima de 100 sobre- representacion femenina.
Fuente: Junta de Andalucia. Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias. InfoWEB. BPS. RAER. Datos consultados a 01/07/2024. Elaboracién propia.
Atendiendo a la distribucion provincial, el volumen mas alto de casos registrados se da
en Sevilla, donde se concentra una cuarta parte de casos activos en el periodo de 2021.
A una distancia considerable le siguen Malaga (17%) y Cédiz (14%), correspondiendo a
Huelva (6%), Almeria (7%) y Jaén (8%) los volumenes menores de casos. En cuanto a la
diferenciacion por sexo, cabe anotar una distribucion relativamente equilibrada en cada una
de las provincias andaluzas.
Grafico 5. Distribucién de casos activos (en %)(*) e indice de feminizacién (IF) (**) en ER por provincias.
Andalucia, 2021
Almeria Cadiz Cérdoba Granada Huelva Jaén Milaga Sevilla
1.111 casos 2.149 casos 1.587 casos 1.740 casos 940 casos 1.210 casos 2.554 casos 3.867 casos
(IF=84,6) (1IF=91,2) (IF=84,1) (IF=85,7) (IF=94,6) (1F=85,0) (IF=88,8) (IF=86,9)
(*) Datos referidos a casos de enfermedades raras con porcentaje de validacion de 75% o mas.
(**) Indice de feminizacion (IF)= (mujeres/hombres) x 100. El valor 100 indica igualdad; valores por debajo de 100 indican infra- representacion femenina,
y por encima de 100 sobre- representacion femenina.
Fuente: Junta de Andalucia. Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias. InfoWEB. BPS. RAER. Datos consultados a 01/07/2024. Elaboracion propia.
o0 o
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Tabla 3.Tasa de prevalencia por patologia y sexo en el periodo 2021. Brecha de género 2021 y variacion 2018-2021.

Categoria

Aparato digestivo

Aparato respiratorio

Congénita

Metabdlica

Ojo

Osteomuscular

Sangre y 6rganos
hematopoyéticos

Sistema cardiovascular

Sistema

endocrino

Sistema nervioso

Sistema inmunitario

Enfermedad rara

Sindrome de Peutz-Jeghers
Linfangioleiomiomatosis

Fibrosis pulmonar idiopatica

Fibrosis quistica

Sindrome de Williams

Sindrome de X fragil

Sindrome de Marfan

Complejo esclerosis tuberosa
Citrulinemia tipo |

Tirosinemia transitoria del recién nacido
Deficiencia de glutaril-CoA deshidrogenasa

Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa
de cadena media

Deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa
Hiperfenilalaninemia

Fenilcetonuria

Retinosis pigmentaria

Artrogriposis multiple congénita
Osteogénesis imperfecta

Anemia de células falciformes y enfermedades
relacionadas

Hemofilia A

Enfermedad de Rendu-Osler-Weber
Enfermedad de Niemann-Pick
Hipotiroidismo congénito transitorio
Enfermedad de Gaucher
Enfermedad de Fabry

Sindrome de Prader Willi
Enfermedad de Wilson

Sindrome de Angelman

Atrofia muscular espinal proximal
Ataxia de Friedreich

Enfermedad de Huntington
Esclerosis lateral amiotrofica
Distrofia miotdnica de Steinert
Miastenia gravis

Displasia renal

Total
1,07

0,67
9,38
9,83
1,67

4,39
6,72
10,58
0,09
0,09
0,0

06

018
042
390
23,34

181
530

0,08

10,84
3,25
023
052
1,00
2,22
2,83
3,05
112
177
2,00
5,32
JAl
12,69
31,93
8,97

Prevalencia 2021

(x100.000) (**)
Mujeres | Hombres
1,02 113
132 0
4,69 14,23
9,66 10,00
153 182
2,06 6,8
6,00 746
10,71 10,44
0,08 0
0,07 0/
04 0,05
0,15 0,17
0,05 0,31
0,51 0,32
4,25 3,54
25,27 21,34
1,67 194
5,23 5,38
0,08 0,09
3,55 18,39
3,6 2,89
0,4 0,31
0,42 0,62
1,03 097
2,23 2,21
2,68 2,99
243 3,7
112 113
13 2,26
2,61 137
592 4,71
6,25 799
1218 13,21
33,63 30,17
721 10,8

-0
132
-954
-0,34
-0.29
-4,74
-146
027
-0,02
-0,03
0,09

-0,02

-0,26
019
0,71
393

-0,27
-015

-0,01

-14,84
0.71
-0,17
-0,2
0,06
0,02
-0,31
127
-0,01

-0,96
1,24
121
-1,74
-1,03
3,46
-3,59

Variacion
2018-2021
(en%)
(****)

70
24
78
93
12
438
159
20,5
50,0
00
100,0

220,0

80,0
40,0
77
14

33
-43
38
0]

15

9,2
34

Fuente: Junta de Andalucia. C* Sanidad, Presidencia y Emergencias. BPS. RAER. Datos consultados a 01/07/2024. Elaboracion propia.

(*) Se muestran las 35 ER con mayor prevalencia en el periodo 2021. En azul se sefialan las 22 ER priorizadas en el ReeR.

(**) La prevalencia se expresa en 100.000 personas usuarias del SSPA en el afio. Prevalencia = (casos en el periodo de personas activas en BDU / personas activas
en BDU -usuarias del SSPA en 2021-) x 100.000.
(***) Brecha de Género , BG= Prevalencia mujeres - Prevalencia hombres.

(****) Tasa de variacion 2018-2021 = ((Prevalencia 2021-Prevalencia 2018)/Prevalencia 2018) x 100.

IO
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La Tabla 3 recoge las 35 enfermedades con mayor prevalencia registrada entre casos activos
en el RAER durante 2021, agrupadas por categorias. Por orden de mayor a menor, destaca
la miastenia gravis, una patologia de afectacién neuroldgica, presente en 32 personas de
cada 100.000 usuarias del SSPA; a esta le siguen la retinosis pigmentaria (23,3) referida a
defectos en el ojo, la distrofia mioténica de Steinert (12,7), encuadrada como patologia de
afectacion neuromuscular, y la hemofilia A (10,8) perteneciente a la categoria de sangre y
6rganos hematopoyéticos, en la que se aprecia una elevada diferenciacion por sexos con
mayor frecuencia relativa entre los hombres (18,4 casos por cada 100.000 usuarios del
SSPA).

En la evolucién seguida por la prevalencia registrada a través del RAER durante el periodo
2018-2021, sobresale por su crecimiento en un 100% o superior, la anemia de células
falciformes, la deficiencia de acil-coA deshidrogenasa de cadena media y la deficiencia

de glutaril-CoA deshidrogenasa. No obstante, para una interpretacion adecuada en

la evolucién de la prevalencia conviene tener en cuenta los efectos producidos por el
significativo incremento de validaciones realizadas en dicho periodo y la incorporacion del
registro de metabolopatias como fuente de informacion.

Tabla 4. Enfermedades en las que se han registrado bajas por fallecimiento dentro del RAER.
Andalucia, periodo 2021.

Distribucion por Tasa de baja por fallecimiento
Total sexo (en %) en%)

Esclerosis lateral amiotrofica 167 521 479 22,3 248 235 25
Fibrosis pulmonar idiopatica 134 70,9 29] 14,2 172 15,0 30
Miastenia gravis m 54] 459 46 35 4,0 -1
Retinosis pigmentaria 35 629 371 25 1,2 1,8 -1,3
Distrofia miotdnica de Steinert 35 60,0 40,0 38 2,7 3,2 -2
Enfermedad de Huntington 33 576 424 92 55 7] -38
Ataxia de Friedreich 15 60,0 40,0 13,6 50 8,1 -8,6
Fibrosis quistica 10 30,0 70,0 0,7 17 1,2 09

Total casos registrados (*)

Fuente: Junta de Andalucia. C* Sanidad, Presidencia y Emergencias. BPS. RAER. Datos consultados a 01/07/2024. Elaboracion propia.

(*) El total incluye, ademas de las relacionadas en la tabla, las siguientes enfermedades con volumen de fallecimientos inferior a 10 casos
durante 2021: sindrome de Angelman (1),enfermedad de Fabry (4), enfermedad de Gaucher (3),enfermedad de Wilson (4), displasia renal
(5),complejo esclerosis tuberosa (1), sindrome de Marfan (5), hemofilia A (5), osteogénesis imperfecta (8), enfermedad de Rendu-Osler-Weber
(8) y sindrome de Peutz-Jeghers (3).

(**) Brecha de Género, BG= Tasa de baja por fallecimiento mujeres - Tasa de baja por fallecimiento hombres.

Atendiendo a los casos que han causado baja en el RAER por fallecimiento, las tasas

mas altas se observan entre enfermedades raras que afectan a los sistemas nervioso y
respiratorio. En concreto, por encima de la tasa global de baja por fallecimiento en el RAER
(3,9% de casos validados) sobresalen los casos de esclerosis lateral amiotréfica (23,5%) y
fibrosis pulmonar idiopatica (15%), a los que siguen las cifras registradas entre casos de
ataxia de Friedreich (8%), enfermedad de Huntington (7%) o miastenia gravis (4%).
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Recursos y programas publicos
Sistemas de informacion y registro

Las iniciativas para paliar la necesidad de informacién y facilitar el acceso a la misma

han sido diversas, tanto a nivel internacional y nacional como autonémico. En el &mbito
internacional, concretamente a nivel europeo, Orphanet surge como base de datos de
informacion de ER y MH en Francia en 1997, extendiéndose progresivamente al resto de
paises europeos. Espafa se incorpora en 2002, siendo el portal nacional accesible en el
enlace www.orphanet-espana.es.

Con ambito de actuacién nacional, el primer Sistema de Informacion de Enfermedades
Raras en espafiol (SIERE), de acceso libre y gratuito, se crea en el 2000, desde el

Instituto de Salud Carlos IlI (ISCIII). Este se toma como base para la publicacién de la

guia Enfermedades Raras: un Enfoque Practico (2004), orientada a pacientes, familiares,
profesionales sanitarios y demas agentes sociales implicados, que proporciona informacion
acerca de unas 400 enfermedades raras, agrupadas seguin los grandes grupos de la
Clasificacion Internacional de Enfermedades, 9° edicion (CIE-9). En 2009 se inaugura el
Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias
(CREER) en Burgos, con dos tipos de funciones, como centro de referencia y como centro
especializado en atencién y participacion social para personas con enfermedades raras'.
Concretamente, en su calidad de centro de referencia ofrece servicios de informacidn,
documentacién, investigaciéon y evaluacién, asi como formacién, asistencia técnica y
cooperacion institucional.

En el ambito autondmico, destaca en primer lugar, la disposicién por parte de la Junta

de Andalucia, desde febrero de 2011, de un espacio web dedicado especificamente a
enfermedades raras, dirigido tanto a la ciudadania como a profesionales. Los contenidos
incluye informacion acerca de las caracteristicas generales de las enfermedades raras y la
oferta de recursos del sistema sanitario, las unidades de referencia, documentaciéon y guias
asistenciales, ademas de enlaces de interés, como es el Registro de Enfermedades Raras
de Andalucia. Desde su puesta en marcha, hasta enero de 2014 se han producido mas de
750.000 registros de entrada a este apartado, ascendiendo a mas de 22.500 las descargas
de contenidos y a mas de 78.500 las visitas a los enlaces para completar la informaciéon. No
obstante, en los Ultimos afos ha descendido notablemente el uso de este espacio web, tal
como evidencia el hecho de no haber alcanzado las 10.000 vistas desde enero de 2018 a
diciembre de 2023.
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Gréfico 6. Vistas al espacio web dedicado a enfermedades raras, desde enero 2018 a diciembre de 2023.
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Fuente: Google Analytics

Constitucion de registros. El Registro Andaluz de Enfermedades Raras.

En el caso de las enfermedades raras, los registros sanitarios tienen un valor excepcional,
debido a la baja frecuencia y el alto grado de desconocimiento de las mismas. No obstante,
los sistemas de registro de ER presentan una problemética especifica, dadas las dificultades
para el consenso de un listado Unico de enfermedades raras a efectos de registro, el
desconocimiento de muchas de estas patologias por parte de los colectivos profesionales,
la falta de un cédigo especifico en la Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE) para
una gran parte de las mismas, el uso de fuentes de informacion sin codificacién o por falta
de diagndsticos especificos.

En el afio 2003, en el marco del programa Redes Tematicas de Investigacién Cooperativa
(RETICS) del Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras (IIER) perteneciente al
Instituto de Salud Carlos Ill, se crea la primera Red Epidemiolégica de Investigacién

en Enfermedades Raras (REpIER). Esta red desarrolla el primer atlas de distribucién
geografica de las enfermedades raras en Espafia y evalua la existencia de registros
existentes. Posteriormente, esta accion es continuada con la Red Espafiola de Registros de
Enfermedades Raras para la Investigacion (SpainRDR), liderada también desde el IIER y en
colaboraciéon con todas las comunidades auténomas, incluida la de Andalucia. El trabajo
de la red SpainRDR facilité el desarrollo del Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR),
que finalmente se crea y regula a través del Real Decreto 1091/2015, de 4 de diciembre.
El ReeR estd basado en un modelo de red de registros autonémicos, que utilizan una
metodologia homogénea y se nutren fundamentalmente de fuentes de tipo poblacional y
de registros de pacientes.

No obstante, con anterioridad al ReeR, el Registro Andaluz de Enfermedades Raras (RAER)
se crea por Orden de 3 de mayo de 2010 (BOJA nim. 64 de 25 de mayo), en el marco del
Plan de Atencién a Personas afectadas por Enfermedades Raras de Andalucia 2008-2012.
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Su objetivo es desarrollar y mantener actualizado un censo, fiable y lo méas completo
posible, de pacientes que padezcan una enfermedad rara para poder desarrollar una
investigacion de mayor calidad y validez. El RAER se advierte Gtil para ahondar en la
clasificacion y codificacién de las enfermedades raras, conocer aspectos detallados de cada
enfermedad, facilitar la investigacion y disponer de datos concretos para definir politicas de
salud publica. En la actualidad, constituye la principal fuente de informacion relativa a casos,
prevalencia e incidencia de ER en nuestra Comunidad Auténoma.

En estos momentos, el RAER incluye hasta 94 enfermedades raras o grupos de
enfermedades, a las que progresivamente se van sumando otras, una vez que la informacién
existente sobre ellas es depurada y analizada. EI RAER utiliza una metodologia de trabajo
homogénea al registro estatal y otros registros poblacionales de otras comunidades
auténomas. De forma que se trabaja en la obtencién de los casos con cédigo CIE-9MC y
CIE-10ES que se han consensuado, a la vez que tiene como fuentes de captacién cuantas
estan actualmente disponibles y accesibles en el ambito sanitario, principalmente, la Base
Poblacional de Salud (BPS), que contiene datos de la Historia Clinica Digital (Diraya) y el
Conjunto Minimo Basico de Datos (CMBD) hospitalario (hospitalizacién, cirugia mayor
ambulatoria, urgencias hospitalarias, hospital de dia médico y consultas externas), ademas
del registro de mortalidad, el del programa de cribado neonatal de enfermedades
endocrino-metabdlicas o el registro de farmacos de dispensacion hospitalaria, entre otras
fuentes. EI RAER solo incluye casos de personas con residencia habitual en Andalucia y con
clave médica adscrita a un centro de Atencién Primaria y cubiertos con financiacién publica
andaluza, del Sistema Nacional de Salud y Convenios Internacionales con Espafia. Para
aquellas personas con mas de un diagnéstico de enfermedad rara, se contabilizan tantos
casos como enfermedades raras distintas se hayan identificado.

En la captacion de la informacién, el RAER se enfrenta a ciertas limitaciones que pueden
condicionar la exhaustividad y calidad de la informacién. La codificacion empleada

por el sistema asistencial para la identificacion de los casos (CIE-9MC, CIE-10ES) no es
especifica en muchas de las patologias o incluyen varias, lo que dificulta la adecuacién de
la identificacion y obliga a incorporar un proceso de validacién. Del mismo modo, como
el resto de sistemas de informacion del sistema sanitario presenta ciertas limitaciones
relacionadas con la fragmentacién o la cumplimentacién incompleta de la historia clinica
digital. También conviene considerar que no se encuentran registrados en el RAER
aquellos casos que no hayan sido notificados, declarados o que no figure su diagnéstico
correctamente codificado en los sistemas de informacién de SSPA.

El proceso de validacion es muy exhaustivo. Consiste en aplicar reglas consensuadas con

el ReeR o bien, entrando en la historia clinica del paciente, verificar la patologia. Tras el
mismo, a cada persona identificada con los cédigos CIE de la posible enfermedad, se le
asigna un resultado, quedando la enfermedad rara como confirmada, descartada o dudosa.
En los informes publicos sélo aparecen las enfermedades raras incluidas en el Registro
Andaluz de Enfermedades Raras (RAER), con un porcentaje de validaciéon de los casos del
75% o superior.
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Gréfico 7. Registro Andaluz de Enfermedades Raras (RAER):
Casos registrados, n° de enfermedades raras y validacion (*) por categorias. Periodo 2021.

ERregistradas  Validacion

(N%) {en %)
Aparato digestivo 2 100,0
Aparato respiratorio 4 72,8
Congénita 14.119 4 100,0

Metabdlica 31 85,4

Ojo 16 94,9

Osteomuscular 6 74,5

Sangre y érganos hematopoyéticos 75,3
Sistema cardiovascular 62,0
Sistema endocrino 90,4
Sistema nervioso 12.946 14 76,8
Sistema urinario 2 84,0

() Validacion (en %): (pacientes con alguna enfermedad rara validada / total pacientes con posibles enfermedades raras) x 100.

Fuente: Junta de Andalucia. C* Sanidad, Presidencia y Emergencias. BPS. RAER. Datos consultados a 01/07/2024. Elaboracion propia.

En la actualidad el RAER tiene registrado un total de 53.811 casos activos en alguna de las
94 enfermedades raras identificadas hasta ahora, correspondientes al periodo 2021. De este
total, a fecha 1 de julio de 2024, han finalizado el proceso de validacion hasta 44.650 casos,
lo que supone el 83% del total de registros.

A través de la plataforma InfoWeb, el personal del Servicio Andaluz de Salud (SAS) puede
consultar informacidn, en continua actualizacién, de los casos de enfermedades raras,
prevalencia e incidencia de cada enfermedad, por sexo y tramos de edad, distribucion local,
provincial y regional.

Prevenciony diagndstico precoz

Las actividades de prevencién primaria incluyen la promocién de la salud con consejos
sobre habitos de vida saludable e inmunizaciones. Ciertamente, aunque es reducido el
nimero de enfermedades raras que permiten una prevencién primaria’, el origen genético
de la mayoria de ellas (el 63%, segun Ultimos datos aportados por Orphanet)? permite a
los sistemas sanitarios potenciar su prevencion, deteccién y diagndstico precoz a través del
asesoramiento genético y la actividad de los servicios clinicos de genética.

En concreto, en Andalucia destaca el impulso dado a las siguientes actuaciones:

El asesoramiento o consejo genético se refiere al “procedimiento destinado a informar a una
persona sobre las posibles consecuencias para ella o su descendencia de los resultados
de un anélisis o cribado genéticos y sus ventajas y riesgos y, en su caso, para asesorarla en
relacién con las posibles alternativas derivadas del anélisis”. Dicho asesoramiento ha de
tener lugar “tanto antes como después de una prueba o cribados genéticos e incluso en
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ausencia de los mismos”°.
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El SSPA cuenta con 6 unidades asistenciales en hospitales que ofrecen asesoramiento
genético y hasta 10 laboratorios de genética (véase Cuadro 4). En estas unidades trabaja
personal facultativo con dedicacién a la genética clinica o al laboratorio de genética
molecular, si bien, es necesario resefiar la falta de profesionalizacion en genética, ya que

en nuestro pais todavia no encuentra reconocida la especialidad en esta disciplina, lo que
dificulta la contratacién de profesionales con competencias en esta area. Las personas
expertas consultadas advierten que existe una tendencia creciente a la realizacién de
andlisis genéticos en laboratorios externos no pertenecientes al SSPA, mientras la apuesta
por la internalizaciéon en el SSPA de todas las pruebas genéticas aportaria a las unidades y
laboratorios de genética una riqueza de conocimiento cientifico y de datos biomédicos que,
sin duda, redundaria en la propia revalorizacién de la organizacion y en un incremento de la
calidad asistencial.

Cuadro 4. Unidades con asesoramiento genético y laboratorios en el SSPA.
Unidad asistencial de asesoramiento genético y

Hospitales donde se ubican

laboratorio de genética
Laboratorio de genética clinica Hospital Universitario Torrecddernas (Almeria)
Laboratorio de genética clinica (analisis clinico) Hospital Universitario Reina Soffa (Cordoba)

Laboratorio de biologia molecular _ - .
Hematologia, Inmulogia y Genética: Consejo genético | Hospital Universitario Puerta del Mar (Cadiz)

Laboratorio de genética clinica
Ginecologia: Consejo genético

Hospital Universitario Virgen de la Nieves (Granada)

Laboratorio de genética clinica Hospital Universitario Cinico San Cecilio (Granada)

Laboratorio de genética clinica Hospital Universitario Juan Ramén Jiménez (Huelva)

Laboratorio de genética clinica

. . Hospital Universitario de Jaén (Jaén)
Consejo genético

Laboratorio de genética clinica

Ginecologia: Consejo gendtico Hospital Regional Universitario de Malaga (Mdlaga)

Laboratorio de genética y reproduccion

el Goneaio gentic Hospital Universitario Virgen del Rocio (Sevilla)

Laboratorio de gendmica y genética molecular

Consejo genético Hospital Universitario Virgen Macarena (Sevilla)

Diagndstico genético preimplantatorio (DGP) antes de la concepcién y vinculado a la
aplicacion de técnicas de fecundacion in vitro. EI DGP es una técnica diagndstica indicada
en casos de riesgo de transmisién de enfermedades genéticas que, apoyada en técnicas de
reproduccion asistida, permite realizar un estudio genético especifico a los embriones para
seleccionar y transferir aquellos libres de la alteracion genética estudiada.

Las Unidades de Genética o Reproducciéon Humana Asistida designadas como laboratorios
de referencia en el SSPA para la realizacién del DGP son las siguientes®':

* Unidad de Gestién Clinica de Obstetricia y Ginecologia del Hospital Universitario Virgen
de las Nieves de Granada, que actia como centro de referencia para la atencién a las
personas residentes en las provincias de Almeria, Granada, Jaén y Mélaga.
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* Unidad de Gestién Clinica de Medicina Materno-Fetal, Genética y Reproduccién del
Hospital Universitario Virgen del Rocio de Sevilla, que actlia como centro de referencia
para la atencién a las personas residentes en las provincias de Céadiz, Cérdoba, Huelva y
Sevilla.

Diagndstico prenatal durante el embarazo. E| test de ADN fetal libre circulante en sangre

materna, también llamado test prenatal no invasivo (TPNI), es una tecnologia que el Servicio

Andaluz de Salud practica desde 2019 como prueba contingente o de segundo nivel en el
cribado prenatal para la detecciéon de las cromosomopatias mas frecuentes, como son las
trisomias 21, 18 y 13 (asociadas a sindrome de Down, sindrome de Edwards y sindrome de
Patau, respectivamente). Su aplicacion ha permitido en muchos casos evitar la realizacion
de técnicas invasivas (amniocentesis o biopsia corial) hasta entonces las Unicas que se
aplicaban para la confirmacién del diagnéstico de cromosomopatias fetales.

El procedimiento habitual consiste en realizar un estudio a las mujeres, que incluye un
analisis bioquimico y un estudio ecogréfico a las 12 semanas de embarazo. En caso de que
los resultados sean positivos y se sospeche la existencia de anomalias congénitas se indica
la realizacién de pruebas complementarias para confirmar el diagnéstico; dichas pruebas
permiten obtener un detallado estudio genético pregestacional, pero son invasivas y
conllevan riesgo de aborto (en un 1% de los casos).

Grafico 8. Test prenatal no invasivo (TPNI) practicado por la SSPA, en nimero y % sobre el total de partos asistidos.
Periodo 2020-2022.
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Fuente: Servicio de Estadistica Sanitaria de la C*Sanidad, Presidencia y Emergencias. Memoria estadistica. Actividad obstétrica en los centros
del SSPA. Datos de TPNI realizados ofrecidos por los centros. Elaboracién propia.

Con su implantacion en el SSPA, esta nueva técnica ha beneficiado a un total de 7.751
mujeres gestantes entre 2020 y 2022, e incrementa su incidencia anualmente, al comenzar
con una cobertura de 4,6% de partos asistidos en hospitales del SAS durante 2020 y
suponer el 5,8% en 2022.
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Deteccion precoz de enfermedades congénitas, en bebés. El Programa de Cribado Neonatal
de Enfermedades Endocrino-Metabdlicas de Andalucia tiene como objetivo la deteccién
precoz de un grupo de enfermedades en las que existe una intervencion eficaz que permite
modificar favorablemente su pronéstico, reduciendo la morbimortalidad y las posibles
discapacidades asociadas a ellas®’. Es una actividad de salud publica que se ofrece activa

y sistematicamente a la totalidad de recién nacidas y nacidos con independencia de su
alumbramiento en un centro publico o privado. Tiene importantes implicaciones éticas y
sociales, por lo que atendiendo a los beneficios que aporta a la salud publica, la Consejeria
de Sanidad, Presidencia y Emergencias insiste en la conveniencia de garantizar el acceso al
programa en condiciones de equidad en Andalucia.

En el SSPA hay designados dos laboratorios de referencia de cribado neonatal y bioquimica
genética, en el Hospital Regional Universitario de Mélaga y en el Hospital Universitario
Virgen del Rocio de Sevilla. Los numerosos avances diagndsticos en las Ultimas décadas

en este campo han permitido la ampliacién de la cartera de los programas de cribado
neonatal con nuevas ER elegibles, |a incorporacion de técnicas de biologia molecular

y la introduccién de las pruebas de segundo nivel. Asi, desde 1978 se lleva a cabo en
Andalucia el cribado de fenilcetonuria e hipotiroidismo congénito mediante la prueba del
talon, mientras en abril de 2009 se inicia el cribado expandido, con el que es posible la
deteccion de hasta 30 enfermedades metabdlicas diferentes con la misma muestra, siempre
teniendo en cuenta que en todo sistema de cribado pueden darse formas de enfermedad
no detectables; a mediados de 2011, se incluyé la deteccién de fibrosis quistica y, en
noviembre de 2018, se implanto el cribado de la enfermedad de células falciformes y otras
hemoglobinopatias, con lo que en la actualidad el cribado en el SSPA permite detectar
hasta 34 enfermedades distintas.

Gréfico 9. Cobertura del cribado neonatal de enfermedades endocrino-metabélicas en Andalucia, 2016-2022.
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Fuente: Base de Datos de Metabolopatias de Andalucia. D.G. de Salud Publica y Ordenacion Farmacéutica. Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias.

La eficacia del Programa de Cribado Neonatal depende de la cobertura y participacion, la
calidad de la muestra de sangre, la edad en el momento de la deteccién, el inicio precoz
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del tratamiento y el seguimiento de todos los casos detectados. El gréfico 9 muestra la
amplia cobertura del Programa.

A continuacién, se presenta los casos detectado en el cribado neonatal durante el periodo
2016-2022, destacandose al respecto, la detecciéon precoz del hipotiroidismo congénito y
de otros tipos (259 casos en total), de la fibrosis quistica (76 casos) y de la fenicetonuria (15),
entre otras enfermedades raras.

Tabla 5. Casos detectados en el cribado neonatal de enfermedades endocrino-metabélicas.
Andalucia, periodo 2016-2022
Hombres

Ambos sexos

%

Mujeres

N

%

IF ()

QI

Hipotiroidismo congénito 66  43] 87 569 | 153 100,0 131,8
Otros hipotiroidismos 41  387| 65 61,5 | 106  100,0 158,5
Fibrosis Quistica 35 46) 4 559 | 76  100,0 17
Fenilcetonuria (PKU) 6 400 9 600 | 15 100,0 ==
Fenilcetonuria (PKU) + Hiperfenilalaninemia (H-PHE) 24 400 | 36 600 [ 60 1000 150,0
Aciduria Glutdrica Tipo | (GA 1) 3 273 8 72, n 1000 ==
rl?]eef(ijciiae?&ig /SS)aCiI-CoA deshidrogenasa de cadena 2 22 7 778 9 1000 N
Acidemia Isovalérica (IVA) 0 00 1 100,0 1 100,0 ==
Homocistinuria (CBS) 50,0 1 50,0 2 100,0 --
OTROS-Cribado Ampliado 74 52] 68 479 | 142 100,0 91,9
Enf. de Células Falciformes 1 0,7 2 14 142 2] --
OTROS-Hemoglobinopatias 1 333 2 66,7 3 100,0 200,0
Total casos detectados 254 353 327 454 720 80,7 128,7

(*) El' Indice de feminizacion (IF) estd calculado para aquellas enfermedades que superan los 50 casos detectados.
Fuente: C® Sanidad, Presidencia y Emergencias. D.G. Salud Publica y Ordenacién Farmacéutica. Base de Datos de Metabolopatias de Andalucia.

Atencion integral

Avanzar en la atencion integral continuada y de calidad de las enfermedades raras
requiere potenciar la coordinacién, con un enfoque multidisciplinar y colaborativo, entre
profesionales de todos los ambitos sanitario, educativo y social implicados en la atencién

a las personas con estas patologias?®. Desde esta perspectiva se aborda, a continuacién, la
situacion del diagnoéstico y los recursos de la Junta de Andalucia para la asistencia sanitaria
y sociosanitaria a pacientes y familias.

Capacidad de diagnéstico

En los dltimos afos se han incorporado métodos novedosos de diagnéstico que han
optimizado el proceso, el cual se ve favorecido, ademas, con la incorporacién de las
tecnologias de secuenciacion genética masiva. Pese a los avances, el retraso diagndstico
es un hecho diferencial de las enfermedades raras respecto al resto de patologias, cuyas
consecuencias son sufridas en primer término por pacientes quienes pueden tardar afios,
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incluso décadas, en poder nombrar su enfermedad.
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Segun el Consorcio Internacional de Investigacién de Enfermedades Raras (IRDiRC),
una enfermedad rara conocida deberia poder diagnosticarse en el plazo de un afio,
considerdndose cualquier periodo superior como un retraso diagnostico.

Gréfico 10. Distribucion de personas con ER segun situacion del diagnéstico (en %). Espafia, 2009 y 2017
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Fuente: FEDER. Elaboracion a partir de los datos de los estudios ENSERIo 2009 y 2017.

Segun los datos obtenidos de la muestra analizada en el dltimo estudio ENSERio de la
FEDER, mas del 10% de personas con enfermedades raras en Espafia no dispone de un
diagnéstico definitivo de su enfermedad, bien por estar pendiente de confirmacién (7,6%) o
bien por carecer del mismo (3,2%)>.

Gréfico 11. Distribucion de pacientes con ER por tiempo de espera en el diagndstico (en %).
Espafia, 2009, 2017 y 2022.
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Fuente: FEDER. Elaboracién a partir de los datos de los estudios ENSERIo 2009 y 2017, y Benito-Lozano et al. Orphanet Journal Rare Diseases (2022).

A tenor de las Ultimas estimaciones realizadas, el tiempo promedio de diagndstico de
una enfermedad rara en Espafia se cifra en unos 6 anos®, llegando a demorarse hasta
10 afios en uno de cada 5 casos. En efecto, mas de la mitad de las personas (56,4%) han
experimentado retraso, para el 19% tardé entre 1y 3 afios, para el 17% entre 4 y 9 afios
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y el 21% esperdé mas de 10 afios para obtener un diagndstico. Asimismo, es necesario
destacar que se producen mayores riesgo de retrasos diagnosticos entre las mujeres (59%
frente a 53% en hombres) y en los casos en los que la edad de inicio de los sintomas oscila
entre 30-44 anos (62%). En el analisis por tipo de enfermedad, se observa mas frecuencia
de pacientes con retraso diagndstico en aquellas relativas a trastornos mentales y del
comportamiento (78%), seguido de las que afectan al sistema genitourinario (67%) y el
sistema nervioso (64%).

Entre las causas en el retraso diagndstico, se apunta las siguientes®:
1) Falta de conocimiento cientifico acerca del conjunto de las miles de ER existentes;
2) Presencia de diversos sintomas poco especificos que coinciden con otras enfermedades;
3) Tardanza en obtener las diferentes citas médicas, pruebas y resultados;

4) Escasez de pruebas diagndsticas especificas.

Los estudios realizados sefialan también a la complejidad de los sistemas de salud, asi como
a las dificultades de encontrar centros especializados (cuando a veces se necesitan distintos
especialistas) o para autorizar la transferencia de pacientes. Ademés, algunos determinantes
clinicos relacionados con el retraso diagnostico en Espafia son: el desplazamiento requerido
para el acceso al diagndstico (a otros hospitales o comunidades auténomas); la necesidad
de visitar diferentes especialistas; requerir realizar numerosas pruebas o test especializadas;
necesitar someterse a intervencion quirdrgica.

Los beneficios de atajar el retraso en el diagndstico de las ER son evidentes. Cuanto
antes se disponga del mismo, antes se puede tratar la enfermedad (en caso de existir
tratamientos disponibles) y derivar a los especialistas o a los centros de referencia para el
seguimiento de la enfermedad.

Centros y unidades de referencia para la atencion integral

Actualmente, en la atencién a las enfermedades raras, tienen un papel fundamental los
Centros, Servicios y Unidades de Referencia del Sistema del Sistema Nacional de Salud
(CSUR) y las Unidades y Procedimientos de Referencia Autonémica (UPRA) con experiencia
en la atencién a estas patologias.

Los CSUR tienen como objeto garantizar la equidad en el acceso a una atencién sanitaria
de calidad, segura y eficiente a las personas con patologias de muy baja frecuentacion
que, por sus caracteristicas, precisan de cuidados de gran especializacién, motivo por el
que estos casos se concentran en un nimero reducido de centros®. Para que un centro,
servicio o unidad sea acreditado como referente, debe demostrar un amplio conocimiento
y experiencia en el manejo de distintas patologias, técnicas y procedimientos, asi como
un volumen de actividad determinado, y garantizar que dispone del equipamiento y el
personal necesario para ofrecer una atencién de calidad a las y los pacientes. EI Comité
de Designacion de los CSUR depende del Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de
Salud (CISNS) y esta formado por representantes de todas las comunidades auténomas y
del Ministerio de Sanidad.
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El Comité de Designacién propone al CISNS, en primer lugar, las dreas de conocimiento
sobre las que actuar y su priorizacién, en segundo lugar, las patologias, técnicas,
tecnologias y procedimientos (PTTP) que deberian ser tratados en unidades de referencia

y, por ultimo, la propuesta de designacién de los centros que cumplen los criterios
establecidos y han sido acreditados. Cuando un centro es designado como CSUR, adquiere
los siguientes compromisos:

* Atender a quienes lo precisen a nivel nacional con independencia del lugar de
residencia;

* Proporcionar una atencion integral, con equipos multidisciplinares y servir de asesores
aprofesionales que habitualmente atienden a esos pacientes;

* Garantizar la continuidad de la atencién en cualquier etapa de la vida y entre los
distintos niveles asistenciales (Atencién Primaria y Hospitalaria);

* Dar formacioén a profesionales;

* Realizar una evaluacién periédica de su actividad y resultados.

Tabla 6. CSUR designados distribuidos por hospitales del SSPA. Andalucia, 2024.

CSUR CSUR
Hospital Provincia
designados vinculados a ER (*)
H.U. Virgen del Rocio 24 15 Sevilla
H.U. Virgen Macarena 3 2 Sevilla
H.U. Virgen del Rocio y H.U. Virgen Macarena 1 1 Sevilla
H.U. Reina Sofia 6 2 Cordoba
H.U. Regional de Mélaga 3 - Malaga
H.U. Virgen de las Nieves 4 1 Granada
H.U. Virgen de las Nieves y H.U. Clinico San Cecilio 1 1 Granada
H.U. Puerta del Mar 1 == Cadiz
Totales: 43 22 (51,2%)

(*) Se consideran exclusivamente patologias calificadas como ER, por lo que se excluye la esclerosis multiple y las coagulopatias congénitas, asi como
las terapias (trasplantes, osteotomia, ortopedia, cirugia).

Fuente: Ministerio de Sanidad. Relacion de Centros, Servicios y Unidades de Referencia del Siste- ma Nacional de Salud. Descargado en: https:/www.
sanidad.gob.es/profesionales/CentrosDeReferencia/docs/ListaCSURact.pdf (a 26/ 02/2024).

Actualmente han sido designados mediante resoluciones y érdenes del Ministerio de
Sanidad, previo acuerdo del CISNS, un total de 334 CSUR. De estos, suman 43 los ubicados
en 7 hospitales del SSPA en los que se atiende un total de 35 patologias o procedimientos,
mas de la mitad vinculados a enfermedades raras, como son la atencién a las enfermedades
neuromusculares raras o a enfermedades raras que cursan trastornos del movimiento, entre

otras.
40 949,8
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Cuadro 5. Redes europeas de referencia en las que CSUR en Andalucia pertenece como miembro de pleno derecho.

Centros participantes
como miembros de pleno derecho

Redes Europeas de Referencia (ERN)

H.U. Virgen del Rocio
003. ERN de céncer pediatrico (hemato-oncoldgico) (ERN PaedCan)

H.U. Virgen Macarena
004. ERN de canceres raros en adultos (ERN EURACAN) H.U. Virgen del Rocio
005. ERN de enfermedades cardiacas poco comunes y raras (ERN GUARD-HEART) | H.U. Virgen del Rocio
008. ERN de enfermedades endocrinas raras (Endo-ERN) H.U. Virgen del Rocio
011. ERN de enfermedades hematoldgicas raras (ERN EuroBloodNet) H.U. Virgen del Rocio
013. ERN de trastornos metabdlicos hereditarios raros (MetaERN) H.U. Virgen del Rocio
016. ERN de enfermedades neuroldgicas raras (ERN-RND) H.U. Virgen del Rocio
017. ERN de enfermedades neuromusculares raras (ERN EURO-NMD) H.U. Virgen del Rocio
019. ERN de enfermedades renales raras (ERKNet) H.U. Virgen del Rocio
023. ERN de trasplante infantil (ERN TRANSPLANT-CHILD) H.U. Virgen del Rocio

Fuente: Ministerio de Sanidad. 2022. https://www.sanidad.gob.es/gabinetePrensa/notaPrensa/pdf/ANEX0040122103505810.pdf (descarga el 01/12/2024).

Cabe destacar que hasta 11 unidades CSUR pertenecen como miembros de pleno derecho
a 10, del total de 24, Redes Europeas de Referencia (ERN) existentes. Las ERN consisten

en redes virtuales de prestadores de asistencia sanitaria, orientadas a las mejoras en el
acceso, el diagnoéstico y la atencién a pacientes, asi como a la cooperacién en materia de
asistencia sanitaria sumamente especializada, la difusion de conocimiento, la formacién y la
investigacion.

Del mismo modo, el principal objetivo de la designacién o reconocimiento de Unidades
y Procedimientos de Referencia (UPRA) del SAS es garantizar la asistencia sanitaria a

las personas con problemas de salud que, por sus caracteristicas, precisan de cuidados
de elevado nivel de especializacién. La atencién a dichos problemas requiere una
concentracién de recursos humanos, técnicos y tecnolégicos, que han de distribuirse de
modo que garanticen la equidad en el acceso y la provisién de una atencién sanitaria de
calidad, segura y eficiente.

De hecho, para su reconocimiento se considera la necesidad, oportunidad y distribucién
geografica, valorandose datos clinicos, técnicos y epidemioldgicos, asi como aquellos
especificos acerca de la actividad llevada a cabo en los centros candidatos: casuistica,
protocolos desarrollados, perfiles profesionales, actividades de formacién, investigacion y
publicaciones y desarrollo de indicadores de evaluacion, que incorporan también aspectos
econdmicos.

En este sentido, las UPRA suponen un avance importante en cuanto a la cartera de servicios
y estructura asistencial del Servicio Andaluz de Salud, asi como en la calidad asistencial y en
el desarrollo cientifico y técnico. Este espacio aporta visibilidad y reconoce el trabajo de las
y los profesionales del SAS, de su dedicacién y esfuerzo para ofrecer una atencién sanitaria
de excelencia. Designadas por la Direccién General de Asistencia Sanitaria y Resultados

en Salud, actualmente, las UPRA vinculadas a la atencién a las enfermedades raras son las
siguientes:

[ N
oe0eo


https://www.sanidad.gob.es/gabinetePrensa/notaPrensa/pdf/ANEXO040122103505810.pdf

() PLAN DE ATENCION A PERSONAS AFECTADAS POR ENFERMEDADES RARAS DE ANDALUCIA

o000

Cuadro 6. Unidades y Procedimientos de Referencia de Andalucia (UPRA) para enfermedades raras en Andalucia.

2024.
Area sanitaria UPRA Provincia
) ) Unidad de fibrosis quistica del H.R.U. de Malaga. Malaga
Aparato respiratorio - . . . .
Unidad de fibrosis quistica del H.U. Virgen del Rocio. Sevilla
Cirugia Pediatrica Unidad de extrofia vesical-epispadias del H.U. Virgen del Rocio. Sevilla
o Unidad de enfermedades neurovasculares minoritarias del H.U. Virgen Macarena. |  Sevilla
Neurociencias - ) . . . .
Unidad de esclerosis lateral amiotrofica (ELA) del H.U. Virgen del Rocio. Sevilla
Oftalmologia Unidad de enfermedades oculares raras del H.U. Virgen Macarena. Sevilla
] ] ) Unidad de disfonia espasmadica del H.U. Puerta del Mar. Cadiz
Otorrinolaringologia - — — - -
Unidad de disfonia espasmddica del H.U. Virgen Macarena. Sevilla
Trastornos del metabolismo | Unidad de porfirias agudas y crénicas del H.U. Virgen del Rocio. Sevilla

Fuente: Directorio SAS. C? Sanidad, Presidencia y Emergencias. https://www.juntadeandalucia.es/servicioandaluzdesalud/profesionales/cartera-de-servicios/
directorio-de-unidades-y-procedimientos-de-referencia (descarga el 30/07/2023).

Finalmente, cabe destacar el proyecto UNICAS y la participacién de dos centros
hospitalarios del SSPA. Este proyecto del Ministerio de Salud, incluido en el Plan de
Recuperacion, Transformacion y Resiliencia, y financiado por los fondos europeos
NextGenerationEU, nace impulsado por el Hospital Sant Joan de Deu y FEDER. Su objetivo
es crear un ecosistema de alianzas formado por centros hospitalarios, universidades,
centros de investigacién y empresas para la mejora de la atencion a pacientes pediatricos
con enfermedades minoritarias complejas, asi como a sus familias. El proyecto prevé que,
con la constitucion de una red de atencién asistencial integrada dirigida a este colectivo

de pacientes, sera la informacion clinica y no las o los pacientes quienes se desplacen,

y esto, entre otros aspectos, contribuird a mejorar el tiempo de diagnéstico, la equidad

y accesibilidad al sistema. En toda Espafia participan, en la actualidad, un total de 30
hospitales y centros, contando Andalucia con dos nodos dentro de la Red UNICAS, situados
en el H.U. Reina Sofia y en el H.U. Virgen del Rocio.

Manuales y guias elaboradas para la asistencia sociosanitaria

Con un enfoque integral de la atencién a personas que viven con enfermedades raras,
desde distintos departamentos de la Junta de Andalucia se han editado manuales y guias
que se presentan como recursos de informacién sociosanitaria dirigido a profesionales de
distintos ambitos, asi como a pacientes y familias cuidadoras.

e El Manual de Atencién al Alumnado con Necesidades Especificas de Apoyo Educativo
por padecer Enfermedades Raras y Crénicas (2008)** editado por la Direcciéon General
de Participacion e Innovacion Educativa de la Consejeria de Educacion conté con la
colaboraciéon de FEDER para su elaboracion. Parte de la idea de que las ER pueden
implicar deficiencias de tipo sensorial, motriz, fisico, psiquico, entre otras, por lo que
se requiere una intervencion desde el sistema educativo el cual debe comprometerse a
dar respuesta a las necesidades de este sector; una respuesta educativa que se concibe
a partir del principio de inclusién, contemplando la diversidad de alumnos y alumnas
como principio y no como una medida que corresponde a las necesidades de una

e 00
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minorfa. En este Manual, ademas de la aproximacién al conocimiento de las
enfermedades raras, se informa acerca del proceso de evaluacién e identificacion
realizado por profesionales de la educacién, la determinacién de las necesidades
especificas de apoyo educativo, los recursos con los que cuentan los centros educativos
y la importancia de la familia en la educacién de sus hijos e hijas. Se describen una
amplia gama de recursos a utilizar por las y los profesionales de la orientacion y la
educacion, y de las propias familias con planes de actuacién personalizados. Ademas,
para profundizar en el conocimiento, se incluyen fichas sobre normativa, paginas web,
bibliografias y direcciones de interés.

El Documento Marco de Trabajo Social para las Enfermedades Raras (2011)*, elaborado
por el Servicio Andaluz de Salud en el marco del PAPER 2008-2012, parte de la
consideracién de la transversalidad del Trabajo Social Sanitario (TSS), que actta en todos
los niveles sanitarios y en colaboracién con espacios no sanitarios. En este documento
marco se definen las actividades de la Red de Trabajadores Sociales del SPPA en el
ambito de las ER, cuyo objetivo general es promover actuaciones para fomentar la
recuperacion de la trayectoria vital de las personas afectadas, sensibilizar a personas,
comunidades e instituciones en relacion con las ER y mejorar las competencias de las
personas en |la toma de decisiones sobre su salud y calidad de vida. El abordaje integral
de las ER que se realiza desde el grupo de TSS y la complejidad de las actuaciones
relacionadas sugiere que este trabajo no puede realizarse exclusivamente desde el
sistema sanitario, pero éste debe ser el nexo coordinador con el resto de sistemas
sociales, a lo largo de todo el proceso de adaptacién a la enfermedad.

La Guia para la Valoracién de la Discapacidad en Enfermedades Raras (2021)*’
impulsada por la Consejeria de Igualdad, Politicas Sociales y Conciliacién, a través de la
Direccién General de Personas con Discapacidad e Inclusién, es fruto de la cooperacion
entre la Administracion de la Junta de Andalucia y el movimiento asociativo, en el que
destaca FEDER en Andalucia, aunando las demandas de las familias, la profesionalidad
y la experiencia en la atencion. En efecto, existen muchos retos a nivel clinico, pero
también desde una perspectiva social, ya que el 80% de las personas con enfermedades
poco frecuentes cursan con discapacidad. Por ello, resulta esencial la sensibilizacién y la
capacitacion profesional en la mejora de la calidad de la atencién prestada, y de ahi la
necesidad de elaborar un documento que sirva de orientacién a las y los profesionales
de los Centros de Valoracién y Orientacién en el proceso de reconocimiento de la
discapacidad en diversas enfermedades poco frecuentes. La Guia tiene un contenido
clinico, social y psicolégico enfocada a la mejora del conocimiento acerca de las 14
enfermedades que recoge y, con ello, al incremento de la calidad en el proceso de
valoracién del grado de discapacidad, que conduzca a facilitar el acceso a los derechos
y prestaciones que recoge la legislacién vigente para las personas con discapacidad.
Con esta publicacion, la Junta de Andalucia se sitUa a la vanguardia de la gestion del
conocimiento con respecto a la discapacidad en enfermedades raras, ya que esta

Guia tiene relevancia a nivel estatal, completando las ya publicas en las comunidades

indice @

auténomas de Madrid y Murcia, y es de utilidad general para profesionales.
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Terapias

La escasa evidencia y el elevado impacto econémico que tienen, originan que los
tratamientos para las enfermedades raras supongan un reto continuo para los sistemas
sanitarios publicos.

Medicamentos huérfanos. Al objeto de promover la investigacién y el desarrollo de
tratamientos para las ER las autoridades sanitarias han llevado a cabo diferentes estrategias,
implementado importantes incentivos para la industria farmacéutica. La regulacién

de los denominados medicamentos huérfanos (MH) a través del Reglamento (CE) no
141/2000¢ fue la primera legislacién europea orientada a dar solucién al problema de la
falta de alternativas terapéuticas. Este Reglamento regula los criterios y el procedimiento
de designacion de un medicamento como huérfano, es decir, su clasificacion como
desarrollado para el diagnéstico, la prevencion o el tratamiento de una enfermedad de baja
prevalencia, lo que conlleva una serie de ventajas especificas. El Comité de Medicamentos
Huérfanos (COMP), dentro de la Agencia Europea de Medicamentos (EMA), se encarga de
dicha designacion.

A la designacion de MH, le sigue la debida autorizacién para su comercializacién por parte
del Comité de Medicamentos de Uso Humano (CHMP). No obstante, un nimero importante
de los medicamentos designados no alcanzan esta fase, al no concluir su desarrollo
investigador por no llegar a resultados satisfactorios (en términos de eficacia y seguridad)

o por falta de inversién. Los MH se inscriben en el Registro Comunitario de Medicamentos
Huérfanos de la EMA, donde se actualizan diariamente su nombre, el nimero de serie

en la Unién Europea, las indicaciones de uso, el nombre de la entidad fabricante y/o
distribuidora y la fecha de calificacién como medicamento huérfano (http://www.ema.
europa.eu/). Finalmente, téngase en cuenta que dicha autorizacién no significa que se
comercialicen en todos los paises miembros, ya que la empresa titular de la autorizacion de
comercializacién es quien tiene la potestad para decidir en qué pais comercializar. A partir
de la autorizacion europea, cada Estado en el que el titular decide comercializar establece
las condiciones administrativas de prescripcién y dispensacién en su territorio y acuerda

las condiciones econémicas y de financiacion publica. En cualquier caso, los resultados del
susodicho Reglamento se observan en la evolucién del nimero de medicamentos huérfanos
autorizados en Europa, tal como muestra el siguiente gréfico.


http://www.ema.europa.eu
http://www.ema.europa.eu
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Grafico 12. Nimero acumulado de autorizaciones por EMA, y MH aprobados, comercializados y financiados en
Espafia. Periodo 2006-2023 (*).
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(*) Los datos de 2023 se refieren a los registros publicados en web de la AEMPS a fecha de 4 de diciembre de ese afio. Fuente: Fundacion Weber. NewRARES Vol.9
Num.1. Abril, 2024. Datos tomados de EMA. Rare disease (orphan) y de la Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios (AEMPS).

Las autorizaciones por la EMA comienzan en 2006 y desde entonces acumulan 147
medicamentos huérfanos en Europa, de los cuales 124 (84%) cuentan con codigo nacional
(CN) en Espafia, aunque soélo 92 han llegado a comercializarse en nuestro pais. En cuanto

al grado y tiempo de acceso a MH, Espafia ocupa posiciones intermedias en Europa,
habiendo sido financiado por el SNS la mitad de los medicamentos autorizados en Europa
(77 medicamentos), mientras Alemania financié el 90%, ltalia el 82% y Francia el 79%. Por
su parte, la mediana de tiempo entre la fecha de autorizacién para la comercializacién de
los medicamentos aprobados y su disponibilidad para pacientes asciende, en Espafia, a 713
dias (casi 24 meses), mientras el promedio de este indicador en Europa es de 625 dias y en
algunos paises, como Alemania o Austria apenas supera los 3 meses''. Respecto a gasto en
MH a través de hospitales y de oficinas de farmacia dentro del SNS, se constata su aumento
progresivo, segln los Ultimos informes publicados por el Ministerio de Sanidad, pues si

en 2016 el importe de ambas partidas sumé 604,1 millones de euros, en 2022 asciende a
1.044,8 millones de euros, lo que supone un 73% de incremento en el consumo durante
este periodo(12)*.

Destacar aqui que la Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios (AEMPS)
coordina a las comunidades auténomas, en un procedimiento colaborativo, que permite
elaborar los Informes de Posicionamiento Terapéutico (IPT). Un IPT es un documento
cientifico de referencia que valora la aportacién terapéutica del MH y lo posiciona,
definiendo criterios de uso clinico que permiten unificar las condiciones de utilizacién

en el SNS y sirven de apoyo a la fijacién de precio, todo lo cual supone un gran paso

para conseguir la equidad en el acceso en todo el territorio espafiol. Los ultimos datos
disponibles, indican que mas de una cuarta parte del total de IPT aprobados durante 2023
se refieren a medicamentos huérfanos.
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Gréfico 13. Nimero IPT, totales y para medicamentos huérfanos, elaborados . Espaiia, 2014-2023.
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Fuente: Fundacion Weber. NewRARES Vol.9 Nam.1. Abril, 2024. Tomado de AEMPS, en https://www.aemps.gob.es/medicamentos-de- uso-humano/informes-de-
posicionamiento-terapeutico/4.

En este contexto, con relacion al acceso al tratamiento, la designacién como medicamento
huérfano no supone una condicién adicional de tipo administrativo para su prescripcién o
dispensacion. Como el resto de medicamentos, el modo de acceso a un MH depende de
que esté comercializado en nuestro pais y, si no es asi, de que tenga que solicitarse como
medicamento extranjero o bien que esté en fase de investigacion clinica. Nos encontramos,
por tanto, con la siguiente casuistica:

* MH comercializados en Espana: Cuando el Ministerio de Sanidad, a través de la
Comisidn Interministerial de Precios de Medicamentos (CIPM) autoriza su financiacién,
estos farmacos reciben la calificacion de “medicamentos de uso hospitalario” o
“medicamentos de dispensacion hospitalaria”. Es decir, sélo pueden ser prescritos y
dispensados en el &mbito del hospital (facultativos especialistas hospitalarios y servicios
de farmacia hospitalaria), por lo que se puede disponer de ellos a través de los cauces
habituales que se aplican en este &mbito (Comisién de Farmacia y Terapéutica).

* MH no comercializados en Espana, pero si en otros paises: Se pueden obtener, como
extranjeros, a través del procedimiento establecido en el Real Decreto 1015/2009, de
19 de junio, por el que se regula la disponibilidad de medicamentos en situaciones
especiales®. Esto implica solicitar, previamente, a la Agencia Espafiola de Medicamentos
y Productos Sanitarios (AEMPS) la autorizacién para acceder a un medicamento
extranjero.

® MH en fase de investigacién (ain no comercializados): Podria accederse a través de
los ensayos clinicos, si hay alguno en fase de reclutamiento y siempre que el o la
paciente cumpla los criterios de inclusién establecidos en el protocolo del ensayo. Otra
alternativa para acceder a un MH en fase de investigacion, al margen de un ensayo
clinico, seria acogiéndosea otro de los mecanismos establecidos en el Real Decreto
1015/2009, de 19 de junio.


https://www.aemps.gob.es/medicamentos
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Hay que destacar que Andalucia es una de las comunidades auténomas que mas esfuerzos
viene realizando en este campo. La armonizacion en el acceso a los tratamientos ha sido
prioritario para el SSPA'y, en el marco del Plan de Atencién a Personas afectadas por
Enfermedades Raras de 2008, se ha venido avanzando en diversas iniciativas para unificar
los criterios de tratamiento de algunas de las ER mas prevalentes en nuestro territorio,
garantizando la equidad en el acceso al tratamiento en todos los hospitales. En esta linea se
han elaborado los siguientes recursos:

* Protocolo con recomendaciones para el tratamiento enzimatico sustitutivo en
enfermedad de Gaucher, plasmado en la Resolucién del SAS 0240/10.

* Protocolo armonizado de tratamiento en Hospitales del SAS de Eculizumab en la
Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna (aprobado por Resolucién SC 0268/10).

* Protocolo con criterios y recomendaciones de uso de alglucosidasa alfa en la
enfermedad de Pompe de comienzo tardio en los hospitales del SAS (2012). Se creé una
Comision Central para el seguimiento de este protocolo, quedando todo ello plasmado
en las Resoluciones del SAS nimeros 0380/12, 0381/12 y 0382/12.

* También, en la Guia de referencia de hospitales del SSPA se han venido priorizando los

informes de evaluacidén de medicamentos huérfanos.

Por ultimo, como se ha referenciado antes, Andalucia participa activamente en el
procedimiento de elaboracién de IPT, coordinado por la AEMPS, y se insta a que estos IPT
se apliquen en todos los hospitales publicos y con unas mismas condiciones de uso de los
medicamentos huérfanos. No obstante, se reconoce diferencias en los formatos de solicitud
entre distintos centros hospitalarios, lo que pone de manifiesto las dificultades para la
armonizacién en el dmbito de gestion sanitaria.

En cuanto al gasto destinado al uso de medicamentos huérfanos en Andalucia, los datos
disponibles indican un considerable incremento, con un impacto cada vez mayor en

la factura farmacéutica de los hospitales del SAS. A lo largo del periodo 2010-2023, el
importe de los medicamentos destinados a ER crece a un ritmo de 298%, desde 37 a 149
millones de euros, lo que supone haber cuadruplicado el importe dedicado. Asimismo,
esta tendencia ha supuesto un incremento considerable de su peso en el consumo total de
medicamentos en los hospitales del SSPA, desde 6% a 11% del total.
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Tabla 7. Dispensacion de medicamentos huérfanos en hospitales del SAS. 2010-2023.

Importe Tasa de variacion Consumo MH/Total medicamentos
(millones de €) interanual (%) en hospitales (en %)
2010 37,38 - 6,4
20M 49,22 31,7 7.8
2012 54,73 n,2 84
2013 60,85 1,2 9,0
2014 65,6 78 9,6
2015 75,49 15,1 83
2016 80,22 6,3 9,5
2017 89,74 19 10,6
2018 109,84 224 12,4
2019 121,54 10,7 12,8
2020 115,96 -4.,6 n3
2021 121,19 45 1,0
2022 129,43 6,8 10,6
2023 148,77 14,9 1,2

Variacion 2010-2023

Fuente: Servicio de Farmacia Hospitalaria y Suministros Farmacéuticos. Sistema de informacion para la gestion de la prestacion farmacéutica (FARMA).

Atendiendo al tipo de farmacos (Grafico 14), del total de medicamentos huérfanos
consumidos en 2023, casi la mitad del importe se destina al grupo L (antineoplasicos e
inmunomoduladores). A este le sigue, en orden a la cuantia de los importes que concentra,
los medicamentos huérfanos que acttian sobre el sistema nervioso (16%), el sistema
musculoesquelético (9,5%) y el sistema digestivo y metabolismo (9%). El resto del importe
se distribuye entre otros grupos de la clasificacion ATC (anatémica-terapéutica-quimica),
como son los medicamentos que actlan sobre el sistema nervioso (6%) o la sangre y
6rganos hematopoyéticos (4%), los antiinfecciosos para uso sistémico o los que afectan al
sistema caridiovascular (3%) .

Grafico 14. Distribucion del importe destinado a MH en hospitales del SAS, por tipo de farmaco(*) (en %).
Andalucia, 2023.

9,3 0,4

W A Tracto alimentario y metabolismo
3,2 W B. Sangre y érganos hematopoyéticos
6,3 B C. Sistema cardiovascular
W J, Antiinfecciosos para uso sistémico
B L Agentes antineopldsicos e inmunomoduladores
M. Sisterna musculoesquelético.
9,5 N. Sistemma nervioso
R. Sistema respiratorio

B Resto de grupos a nivel anatémico (S, Hy V)

48,1

(*) Dentro de la clasificacion ATC, el grupo a nivel anatémico indica el drgano, aparato o sistema sobre el que actta el medicamento.
Fuente: Servicio de Farmacia Hospitalaria y Suministros Farmacéuticos. Sistema de informacién para la gestion de la prestacion farmacéutica (FARMA).
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Otras vias de tratamiento: terapias avanzadas

Las terapias avanzadas son aquellas que conducen al desarrollo de tratamientos y
medicamentos de uso humano altamente innovadores basados en genes (terapia génica),
uso de células (terapia celular somatica) y la que aplica tejidos (ingenieria tisular). Se trata
de nuevas estrategias terapéuticas cuyo desarrollo ofrece oportunidades de solucién
terapéutica a situaciones patoldgicas que carecen de tratamiento en la actualidad o mejora
los ya existentes. Los medicamentos de terapia avanzada incluyen productos de origen
autodlogo (procedentes del propio paciente), alogénico (procedentes de otro ser humano)
o xenogénico (procedente de animales). Su marco legal lo constituye el Reglamento (CE)
n° 1394/2007 del Parlamento Europeo y del Consejo de 13 de noviembre de 2007 sobre
medicamentos de terapia avanzada® y el Real Decreto Legislativo 1/2015 de 24 de julio,
por el que se aprueba el texto refundido de la Ley de garantias y uso racional de los
medicamentos y productos sanitarios*’. En general, la autorizaciéon de comercializacion de
estos medicamentos se realiza mediante el procedimiento centralizado solicitado a la EMA,
dentro de la cual se encuentra un érgano especializado, el Comité de Terapias Avanzadas
(CAT), creado en 2009. La normativa contempla la exclusion de algunos medicamentos del
susodicho procedimiento centralizado, correspondiendo su autorizacion a las autoridades
nacionales, en el caso de Espana, a la AEMPS. Asi, de acuerdo con el Real Decreto
477/2014, de 13 de junio, por el que se regula la autorizacién de medicamentos de terapia
avanzada de fabricacion no industrial®’, estos medicamentos reciben una autorizacién

de uso (no de comercializacion) en el marco de una institucion hospitalaria, que sera la
responsable del medicamento.

En efecto, la aplicacién de terapias avanzadas y, en concreto, de los medicamentos CAR-T
(aquellos en los que las células del sistema inmunitario T son modificadas en laboratorio)
debe llevarse a cabo en las maximas condiciones de seguridad y eficiencia que garantice
una 6ptima atencién sanitaria. Debido a la complejidad del proceso asistencial que conlleva
su uso, la Agencia Europea del Medicamento ha determinado que los centros hospitalarios
que los vayan a utilizar dispongan de Comité CAR-T y sean cualificados (formados
especificamente) para el uso de estos medicamentos, ademas de atender unos criterios
previamente establecidos, para la administracion y seguimiento de terapias CAR-T.

En Andalucia los centros designados por el Consejo Interterritorial del SNS para el uso

de medicamentos CAR-T en pacientes adultos y pediatricos son tres, a saber: el Hospital
Universitario Regional de Malaga, el Hospital Universitario Reina Sofia y el Hospital
Universitario Virgen del Rocio. El siguiente cuadro presenta los procedimientos autorizados
para la fabricacién y uso de medicamentos CAR-T .
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Cuadro 7.Terapias avanzadas: uso y fabricacion de medicamentos CAR-T. Andalucia, 2023.

Procedimiento Tratamientos Sede

* Leucemia linfobldstica aguda de células B.
H. U. Regional de Mélaga

H. U. Reina Sofia (Cérdoba)
H. U. Virgen del Rocio (Sevilla)

Uso de medicamentos * Linfoma difuso de células grandes B recidivante o refractario.
CAR-T en adultos « Linfoma recurrente o refractario de células del manto.

* Mieloma multiple en recaida y refractario.

Uso de medicamentos H. U. Regional de Malaga

CAR-T en pacientes * Leucemias linfoblasticas agudas de células B. H. U. Reina Sofia (Cdrdoba)
peditricos H. U. Virgen del Rocio (Sevilla)
Fabricacion T-CAR 19 * Leucemias linfobldsticas agudas de células B. H. U. Virgen del Rocio (Sevilla)

Fuente: C* Sanidad, Presidencia y Emergencias. SAS. Directorio de unidades y procedimientos de referencia. Actualizado a 04/03/2024.

Por lo que aqui interesa, especial relevancia adquiere la autorizaciéon de la AEMPS al
Hospital Universitario Virgen del Rocio y la Unidad de Produccién y Reprogramacion
Celular de Sevilla para la fabricacion de T-CAR 19. Este medicamento de fabricacién no
industrial, permitira el tratamiento de pacientes con linfoma no-Hodgkin B en el marco
de ensayos clinicos, y sera incluido en la prestacion farmacéutica del sistema publico de
salud para su acceso a toda la ciudadania con garantias de equidad. Al contar con un
fabricante académico, Andalucia participa asi, junto con el Hospital Sant Pau de Barcelona,
de un hito a nivel nacional y europeo, del que emerger un nuevo paradigma tanto en

el proceso productivo del medicamento como en su gestién, al abrir una nueva fuente
de oportunidades a los sistemas pulblicos de salud para dar respuesta a pacientes que
requieren un abordaje terapéutico personalizado y de vanguardia.

Investigacion

Se vienen desarrollando diversas politicas de apoyo y financiacion de la investigacién en
salud a nivel internacional, nacional y autonémico. No obstante, la investigacién acerca de
las enfermedades raras presenta especificas dificultades metodolégicas derivadas del bajo
numero de casos, la gran heterogeneidad de estas enfermedades, la deteccidn de factores
de riesgo de baja frecuencia y los problemas de reclutamiento de pacientes. Ademas,

las enfermedades raras no son facilmente identificables en los sistemas de informacion
sanitaria, los cuales estan mas orientados al seguimiento de las enfermedades comunes.

Uno de los principales retos para la investigacién de ER es establecer y proporcionar acceso
a datos y muestras bioldgicas armonizadas. En este sentido, los registros y los biobancos

se constituyen como plataformas esenciales de apoyo a la investigacion. En la actualidad,
el SSPA dispone de un total de 14 centros biobancos de investigacion repartidos por los
hospitales publicos de todas las provincias andaluzas.
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Cuadro 8. Centros biobancos de investigacion del SSPA.
Hospital Universitario Torrecardenas Almeria
Hospital Universitario Juan Ramdn Jiménez Huelva
Hospital Universitario Puerto Real Cadiz
Hospital Universitario Reina Soffa Cérdoba
Hospital Universitario San Cecilio
Granada
Hospital Universitario Virgen de las Nieves
Hospital Universitario Ciudad de Jaén Jaén
Hospital Costa del Sol
Hospital Regional Universitario de Mdlaga Malaga
Hospital Universitario Virgen de la Victoria
Hospital Universitario Virgen Macarena
Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Valme
Sevilla
Hospital San Juan de Dios de Aljarafe
Hospital Universitario Virgen del Rocio-IBiS
Fuente: Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias. Biobancos del Sistema Sanitario Publico de
Andalucia. https://www.juntadeandalucia.es/salud/biobanco/es (recuperado, a 24/01/2024).
La ausencia de tratamiento curativo en la mayoria de enfermedades raras, la escasez de
conocimiento de la fisiopatologia y la historia natural, junto a la falta de formacion, el
poco atractivo comercial y la escasez de recursos son los desafios a los que se enfrenta
la investigacion cientifica acerca de este tipo de enfermedades. De hecho, si bien el
nimero de publicaciones cientificas estd aumentando, la generacién de conocimiento se
concentra en aquellas con mayor frecuencia dentro de que todas son enfermedades de baja
prevalencia.
En el &mbito de las ER es importante que se compartan los resultados de la investigacion
y no queden aislados, siendo necesario coordinar a escala mundial estos esfuerzos con el
fin de evitar duplicaciones, fragmentacion, redundancias y lagunas de investigacion, asi
como para acelerar la traduccién de los resultados en diagnosticos y tratamientos. En este
sentido, cabe destacar las siguientes iniciativas:

* E| Consorcio Internacional de Investigacion en Enfermedades Raras (IRDIRC) es una
iniciativa de colaboracion global lanzada en 2011 por la Comisién Europea y los
Institutos Nacionales de Salud de EEUU. En la actualidad, reine a 60 organizaciones
publicas y privadas (empresas, instituciones financieras privadas y publicas y grupos de
defensa de pacientes) de todos los continentes, que se han fijado como objetivos para
el periodo 2017-2027 conseguir diagndsticos mas rapidos, tratamientos accesibles y
herramientas de valoracion mas avanzadas.

Espafa, a través del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII), fue el primer pais europeo en
sumarse al Consorcio y forma parte del comité ejecutivo, de los comités cientificos y los
grupos de trabajo constituidos. Ademas, a través del Instituto de Investigacion

000 ..
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de Enfermedades Raras (IIER), participa en los proyectos europeos financiados por la
Comision Europea en el marco de las acciones del consorcio IRDIRC.

* A nivel nacional, la creacién en 2003 del Instituto de Investigacién de Enfermedades

Raras (IIER), antes Centro de Investigacion sobre el Sindrome del Aceite Toxico

y Enfermedades Raras, y del Centro de Investigacién Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER) en 2006 fueron pasos esenciales en el reconocimiento
de la necesidad de investigar. El lIER tiene como objetivo el fomento y ejecucién de la
investigacion clinica y basica, formacion y apoyo a la referencia sanitaria e innovacion
en la atencién de la salud en enfermedades raras. Por su parte, el CIBERER tiene por
objetivo desarrollar una investigacion de alta calidad en ER, cooperativa e innovadora,
fomentando la traslacion de los resultados a la practica clinica. Asimismo, sus objetivos
concretos estan en consonancia con los marcados por el IRDIRC, fundamentalmente
enfocados al desarrollo de nuevos tratamientos y la mejora en el acceso al diagndstico
de las ER.

En Andalucia se ubican cuatro institutos de investigacion sanitaria acreditados (del total
de 35 en Espafia), todos ellos con actividad investigadora sobre enfermedades raras:

- El Instituto de Biomedicina de Sevilla (IBIS), donde destaca, en el drea de
enfermedades hepaticas, digestivas e inflamatorias, la linea de investigacién
dedicada al desarrollo de herramientas moleculares para el diagndstico genético en
enfermedades raras; y en el area de medicina computacional de sistema, la linea de
investigacion de analisis de datos gendmicos para el descubrimiento de genes en
enfermedades raras.

- El Instituto de Investigacidn Biosanitaria de Granada (IBS-Granada) cuenta con un area
especifica de terapias avanzadas y biomédicas.

- En el Instituto Maiménides de Investigacién Biomédica de Cérdoba (IMIBIC) son
varias las lineas de investigacion que abordan su estudio, distinguiéndose por su
volumen de actividad en la atencién y estudio de enfermedades raras, las lineas
de enfermedades metabdlicas y la de neuropediatria, asi como el servicio de

inmunologia.

- El Instituto de Investigaciéon Biomédica de Méalaga y Plataforma en Nanomedicina
(IBIMA- Plataforma BIONAND) dispone, dentro de su area terapedtica, de una linea
especifica dedicada a las enfermedades genéticas y raras.

La Estrategia de Investigacion e Innovacién en Salud 2020-2023, enfocada en el Horizonte

Europa 2027, pretende ser el elemento guia que oriente y ordene el desarrollo y generacion

del conocimiento biomédico y sanitario dentro del SSPA. Entre sus lineas maestras se

encuentra la de “potenciar la investigacion e innovaciéon en gendémica, terapias avanzadas,

enfermedades raras, junto al desarrollo de medicina mévil, big-data e inteligencia artificial

con el objetivo de avanzar en la medicina personalizada”.
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Con caracter especifico, desde la Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias,

en el marco de las convocatorias de ayuda a I+D-| se ha priorizado a los proyectos de
investigacion de enfermedades raras, incrementando del 10% al 20% las puntuaciones de
los proyectos con mayor posibilidad de ser subvencionados y, ademas, se ha reservado en
las convocatorias una cuantia especifica para las enfermedades raras.

Tabla 8. Ayudas competitivas a proyectos sobre enfermedades raras. Periodo 2018-2023.
Periodo 2018-2023

Organismo Duracion [—; = 5
financiador | méxima | Financiacion N
(en€) actividades

Proyectos investigacion: Enf. Neuroldgicas raras FPS 3afos 16.500 1
Proyectos Investigacion ER CSC 3 afios 500.000 9
Proyectos Estratégicos ER CSC-Fondos UE 4 arios 1.089.138 7
Total proyectos Enfermedades Raras 1.605.638 17
Total proyectos financiados 30.426.750 343
Proyectos ER/total proyectos (en %) 5,2 4,7

Fuente: Consejerfa de Sanidad, Presidencia y Emergencias. Fundacion Progreso y Salud.

En https://www.sspa.juntadeandalucia.es/fundacionprogresoysalud/investigamas/solucion/inicio/0000 (a 01/07/2024)

A lo largo del periodo 2018-2023 se ha destinado 1,6 millones de euros de forma exclusiva
a un total de 17 actividades de investigacion con el objetivo de mejorar el diagndstico,
prondstico y tratamiento de estas patologias, lo que supone en torno al 5% del total de la
actividad investigadora financiada por la Consejeria con competencias en salud.

Ademas de estas investigaciones, hay que destacar el papel de Andalucia en proyectos
que trascienden fronteras, como es el caso del proyecto europeo que coordina el drea
de Evaluaciéon de Tecnologias Sanitarias de la Fundacién Progreso y Salud. Su objetivo
es desarrollar guias de préctica clinica y herramientas de apoyo a la decision clinica

en las Redes Europeas de Referencia (ERN) para la atencién a las enfermedades raras.
Para acometer este proyecto, la Fundacién Progreso y Salud ha reunido un consorcio
de socios entre los que se encuentran la Agencia de Calidad y Evaluacién Sanitaria de
Catalufia (AQuAS), la Escuela Andaluza de Salud Publica (EASP), la Fundacién Vasca para
la Innovacién e Investigacion en Salud (BOIEF), el Instituto Aragonés de Ciencias de la
Salud (IACS) y la Fundacion Canaria para la Investigacién Sanitaria (FIISC), ademas de la
Universitat Oberta de Catalunya (UOC).

También, desde la Plataforma de Medicina Computacional de la Fundacién Progreso y
Salud destaca el desarrollo de aplicaciones y herramientas informaticas que integran datos
gendmicos y conocimientos biolégicos para identificar genes de enfermedades raras en
pacientes no diagnosticados.
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Gréfico 15. Estudios clinicos con medicamentos vinculados a ER autorizados en Andalucia. Periodo 2013-2023.
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Fuente: Agencia Espariola de Medicamentos y Productos Sanitarios. Registro Espafiol de Estudios Clinicos (REEC).

A los proyectos de investigacion se suman los estudios clinicos para el desarrollo de
tratamientos. En efecto, desde 2013 el nimero de estudios clinicos con medicamentos
vinculados a ER viene creciendo hasta situarse, a partir de 2020, en torno a los 100 estudios
anuales, lo que supone una quinta parte del total de estudios clinicos autorizados en
Andalucia.

Tabla 9. Estudios clinicos con medicamentos vinculados a ER y con terapia avanzada autorizados en Andalucia,

2013-23.
Andalucia Total Espafa
Estudios o7 ali EC vinculados a ECcon % ER Andalucia
clinicos con medicamentos ol total ER conterapia [ medicamentos | sobre tgtal
medicamentos | vinculados a ER avanzada vinculados a ER Espana
2013 313 39 12,5 0 15 33,9
2014 308 46 14,9 0 19 38,7
2015 34 55 16,1 0 140 39,3
2016 364 69 19,0 0 156 44,2
2017 358 59 16,5 0 135 437
2018 365 69 18,9 5 159 434
2019 441 88 20,0 2 183 48,1
2020 434 99 20,5 8 195 50,8
2021 482 97 50,1 4 230 42,2
2022 467 m 23,8 5 248 44,8
2023 438 85 19,4 12 185 45,9

Fuente: Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios. Registro Espafiol de Estudios Clinicos (REEC).

En 2023, el volumen ha descendido, y se cifra en 85 los estudios clinicos con medicamentos
vinculados a enfermedades raras autorizados por la AEMPS en Andalucia, lo que supone el
45% del total de los estudios clinicos de este area en el conjunto de Espafia y el 19% del
total de estudios clinicos con medicamentos autorizados durante esta anualidad en nuestra

region.
56 %%



, . @
ANALISIS DE SITUACION @

De los 85 ensayos clinicos que se llevan a cabo actualmente, 54 se encuentran en fases
l'y I, denominadas fases tempranas, que consisten en evaluar la efectividad y seguridad
de nuevos farmacos (incluyendo estudios en los que se administra el farmaco por primera
vez en humanos) por lo que requieren de un mayor nivel de complejidad en cuanto a
medidas de calidad, seguridad e instalaciones. No obstante, estos estudios clinicos son
investigaciones de caracter multicéntrico en las que participan profesionales de distintos
centros sanitarios, como son el Hospital U. Virgen del Rocio, el Hospital U. Regional de
Malaga el IMIBIC, el Hospital U. Virgen Macarena y el Hospital U. Virgen de la Victoria.
Finalmente, cabe destacar que 12 de los ensayos clinicos en activo se realizan con
aplicacion de terapias avanzadas.

Investigacion en terapias avanzadas vinculadas a enfermedades raras

La Consejeria de Sanidad viene promoviendo la investigacion de calidad aplicada a la
salud, que permitan avanzar en técnicas y terapias innovadoras. Desde el afio 2000, ha
trabajado en dotar a la comunidad cientifica del marco normativo necesario para desarrollar
su labor con todas las garantias y ha desarrollado un importante entramado, organizativo y
estructural, que ha permitido abrir nuevos campos de trabajo. En este contexto, en 2008 se
inici6 la Iniciativa Andaluza de Terapias Avanzadas (IATA), paraguas bajo el que se ubicaban
el Programa Andaluz de Terapia Celular y Medicina Regenerativa, el Programa Andaluz de
Genética Clinica y Medicina Gendmica y el Programa Andaluz de Nanomedicina, y cuyo
objetivo era coordinar la investigacion en la comunidad auténoma, potenciar las sinergias
entre estas tres dreas de trabajo y acercar a los y las pacientes la investigacion basica
mediante un programa estructurado de transferencia clinica cuyo resultado dltimo es la
realizacién de ensayos clinicos.

En la actualidad, desde la original IATA se constituye la Red Andaluza de Disefo y
Traslacion de Terapias Avanzadas (RAdytTA), que tiene encomendada, entre otras, la tarea
de impulsar el desarrollo de nuevas terapias con el propédsito de mejorar la salud de la
poblacién e incorporar las terapias avanzadas en Andalucia como elemento de innovaciéon
de la asistencia sanitaria y de progreso de nuestra regién, mediante la busqueda de alianzas
entre el mundo académico, las instituciones investigadoras, los centros sanitarios, las
asociaciones de pacientes, las pequefias y medianas empresas biotecnolégicas y la industria
farmacéutica.

El desarrollo de estas nuevas terapias se extiende desde la fabricacion de los productos
de terapias avanzadas, que son considerados medicamentos, hasta la puesta en marcha
y seguimiento de los ensayos clinicos correspondientes para demostrar la seguridad y la
eficacia de los mismos, permitiendo en un futuro la incorporacién de estas terapias a la
practica clinica habitual.
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Cuadro 9. Red de laboratorios GMP de terapias avanzadas del SSPA coordinados por la RADytTA. 2023.

Tipo de instalacion Ubicacion Provincia

GMP autorizado por AEMPS | Hospital Universitario Reina Sofia Cordoba

GMP pendiente de validacion | CTTC Cérdoba

GMP autorizado por AEMPS | Hospital Universitario Virgen de las Nieves

GMP pendiente de validacion | CTTC Granada Granada

GMP para formacion CMAT

GMP autorizado por AEMPS | Hospital Regional de Mélaga .
Malaga

GMP autorizado por AEMPS | Centro de Transfusiones, Tejidos y Células

GMP autorizado por AEMPS | Unidad de Produccion y Reprogramacion Celular
GMP autorizado por AEMPS | Centro Andaluz de Biologia Molecular y Medicina Regenerativa Sevilla
GMP autorizado por AEMPS | CTTC Sevilla

Fuente: C* de Sanidad, Presidencia y Emergencias. Fundacion Progreso y Salud. RasyTA.
http://terapiasavanzadas.junta-andalucia.es/index.php/es/investigadores/laboratorios-gmp (recuperado, a 01/07/2024)

La red de instalaciones coordinadas por la RAdytTA incluye salas blancas o laboratorios
GMP (Good Manufacturing Practice), asi como establecimientos de tejidos/unidades de
procesamiento pertenecientes al SSPA para dar soporte al mas amplio abanico de lineas
de investigacion clinica posible, incluidas las orientadas a la atencién y tratamiento de
enfermedades raras. Estos laboratorios e instalaciones punteras se encuentran ubicados en
hospitales, centros de transfusiones, tejidos y células (CTTC) o centros de investigacion, en
las provincias de Cérdoba, Granada, Malaga y Sevilla.

Con esta red de laboratorios se pone de manifiesto que la sanidad publica de Andalucia, de
forma pionera con respecto a otros servicios de salud tanto nacionales como internacionales,
esta preparada para facilitar el acceso de pacientes de forma equitativa a aquellos
medicamentos de terapias avanzadas que ya se encuentran en cartera de servicios o que
estan siendo investigados mediante ensayos clinicos en nuestra comunidad auténoma. En

la actualidad, de los 12 ensayos clinicos con terapias avanzadas vinculados a enfermedades
raras autorizados por la AEMPS (véase Tabla 9), 10 se refieren a terapias génicas y 2 a uso
de células. En estos ensayos clinicos, las personas con enfermedades pueden acceder

al tratamiento bien porque cumplen criterios para ser incluidas en los ensayos clinicos

en marcha, o bien porque el personal experto considera que podrian beneficiarse del
tratamiento con células madre bajo lo que se denomina uso compasivo, una vez autorizado
por la Agencia del Medicamento. Estos trabajos estan centrando sus esfuerzos en diversas
materias, tales como la miocardiopatia dilatada, la isquemia crénica critica en miembros
inferiores, la esclerosis multiple o la enfermedad crénica de injerto contra huésped.

En el impulso experimentado en los Ultimos afios por la investigacién en terapia celulary
medicina regenerativa en Andalucia resulta fundamental promover medidas que, ademas
de mejorar la calidad y competitividad de la investigacién, se centren especialmente en la
transferencia de conocimiento y en el desarrollo de un tejido industrial biotecnolégico que
en Ultimo término garantice que nuevas terapias puedan llegar a la poblacién, al mismo

indice @

tiempo que ser una fuente de riqueza en la region.


http://terapiasavanzadas.junta-andalucia.es/index.php/es/investigadores/laboratorios
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Formacion

El conocimiento acerca de las ER es dispar tanto a nivel de diagnéstico, como de
tratamientos, prevencion y recursos disponibles. La generacién continua de nueva
informacién en el ambito de las ER, con el desarrollo de nuevas técnicas de diagndstico y
novedosas estrategias terapéuticas hacen fundamental que la formacién en ER se practique
de forma continuada en el tiempo. Sin embargo, la falta de formacién en ER es identificada
como una de las principales causas de insatisfaccion con la atencién recibida por el
colectivo de pacientes y sus familias. Segun el Estudio sobre la situacién de Necesidades
Sociosanitarias de las personas con Enfermedades Raras en Espafia (ENSERio), el 56% de

la muestra de personas entrevistadas reconoce que ha recibido un tratamiento inadecuado
por profesionales sanitarios debido a la falta de conocimiento sobre la enfermedad?.

En una encuesta para profesionales realizada por IAVANTE, en octubre de 2021, con la
finalidad de analizar los aspectos de la experiencia de formacién sobre ER en los dmbitos
de trabajo de los participantes, las necesidades identificadas en la practica clinica y las
expectativas de las y los profesionales sanitarios, se concluyé que la experiencia y valoracién
de la formacion recibida en ER es, por lo general, negativa, siendo preciso potenciar

la formacién en ER. En la actualidad, los cursos formativos programados para ofertar a
profesionales sanitarios a través de IAVANTE de la Fundacién Progreso y Salud son los
siguientes :

* Busqueda de informacién en la red sobre enfermedades raras en la practica clinica (20h).
e Actualizacion de enfermedades raras en el adulto (45h).

* Programa de cribado neonatal de enfermedades endocriono-metabdlicas de Andalucia.
"Prueba del Talon!” (10h).

* Laboratorio de reproduccién asistida: diagndstico genético preimplantatorio (3,50h)
* Formacion sobre esclerosis multiple (45h).
* Actualizacién para la atencion a las personas con esclerosis lateral amiotréfica (25 h).

* Formacién en la atencién multidisciplinar en cuidados paliativo a pacientes con
esclerosis lateral amiotrdfica avanzada (ELA) (6h).

* Actualizacién en la atencién multidisciplinar de cuidados paliativos en pacientes con
esclerosis lateral avanzada (ELA) (15h).

* Avances en la atencion multidisciplinar de cuidados paliativos en pacientes con
esclerosis lateral avanzada (ELA) (15h).

indice @
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Participacion ciudadana y asociaciones

En los ultimos afios se ha producido un notable crecimiento de las asociaciones de
pacientes y sus familiares, las cuales han experimentado un importante empoderamiento,
pasando de ser sujetos pasivos a actores relevantes con opinién propia en los procesos

de toma de decisiones. En relacién con este hecho, diversas experiencias han demostrado
que fomentar la participacion y dar voz a las asociaciones de pacientes permite incorporar
la visién de la sociedad en las resoluciones adoptadas por los sistemas sociosanitarios,

y proporciona un grado de exigencia adicional sobre la consistencia, coherencia y
transparencia de las decisiones®. La participacion del paciente, de su familia, y de las
asociaciones de pacientes en las decisiones que afectan a su salud y a su vida, es una pieza
clave en la mejora continua de la calidad asistencial.

En Andalucia, la experiencias de participacion de las asociaciones y de la colaboracién

de la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER en Andalucia), a través de su
participacion en el Grupo de Apoyo al PAPER, ha sido crucial para el avance de las politicas
dirigidas a la mejora de la atencién sociosanitaria a personas con enfermedades raras en
nuestra comunidad auténoma. Del mismo modo, FEDER y sus asociaciones integrantes han
pasado de realizar propuestas, a formar también parte de las soluciones, como muestra su
implicacién activa en todo el proceso de actualizacién de este Plan.

indice @
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o0
SesesDiagnostico estratégico

Sistemas de informacion y registro

e Existe insuficiente informacién acerca de las enfermedades raras, lo que conlleva
deficiencias en accesibilidad a pruebas diagndsticas, tratamientos y valoracién de la
situacién de dependencia.

® La codificacidn existente es deficiente con los sistemas de clasificacion actuales,
generando heterogeneidad en las bases de datos.

e Se requiere potenciar el Registro Andaluz de Enfermedades Raras, incluyendo la
interoperabilidad y la ampliacién de variables que permita el analisis de género
interseccional.

Prevencion y diagndstico precoz

* Se producen dificultades para realizar diagnédsticos precoz certeros, por falta de
profesionales cualificados y escasez de recursos materiales y de equipamiento tecnolégico
avanzado en los laboratorios.

* Existe deficiente acceso a pruebas genéticas para realizar una adecuada prevencién. Se da
una cobertura insuficiente de programas pre-gestacionales de cribados genéticos.

Atencion integral

* El acceso al diagndstico entre personas con enfermedades raras requiere reducir los
plazos.

* Hay dificultades para ofrecer una atencién integral, por deficiencias en el trabajo en
equipo interprofesional y multidisciplinar, que requiere una coordinacién intersectorial
entre servicios de salud, sociales y educativos. Dichas deficiencias se refleja en la
fragmentacion de la atencion, el peregrinaje por distintos especialistas al que se ven
abocados familias y pacientes, la falta de referentes profesionales de los equipos para
cada paciente o la falta de racionalizacién de las citas, incluidas las diferentes valoraciones
de discapacidad, incapacidad laboral y dependencia, o para la valoracion de las ayudas
economicas.

e Es conveniente integrar la humanizacién en la atencion, incluyendo aspectos de atencién
psicosocial, de discapacidad y cuidados paliativos de ser necesario, tanto en etapa infantil
como adulta.

 Conviene garantizar la continuidad en la atencién entre etapas infantil y adulta.

e Se requiere atajar la inequidad interterritorial, homogeneizando informacién, medios,
protocolos y tratamientos en los diversos territorios y centros del SSPA.
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Terapias

* La adecuacién de los tratamientos es mejorable, originandose gran parte de las deficiencias
en el retraso en los diagndsticos y en la falta de conocimiento especifico entre profesionales.

* En la accesibilidad al tratamiento, recursos y medicamentos, se adolece de falta de
flexibilidad, con dificultades para trasladar expedientes, acceso a profesionales externos,
acceso a la historia clinica para pacientes y familiares por dificultades técnicas en los
sistemas de informacion.

* El proceso de autorizacién de medicamentos huérfanos adolece de alta burocratizacion.

* El desarrollo de las terapias celulares requiere ser mejorado.

Investigacion

* La investigacién focalizada en enfermedades raras es escasa, con pocos ensayos clinicos
que requieren incluir la perspectiva de género. El insuficiente conocimiento en la
fisiopatologia de estas enfermedades da lugar a falta de diagnéstico en gran nimero de
pacientes.

* La transferencia de conocimientos generados en la investigacién es insuficiente. Falta
plasmar los resultados de las investigaciones en la formacién y practica de profesionales
sanitarios.

Formacion

e Falta de formacién especifica en profesionales acerca de la prevencién y diagnédstico de
enfermedades raras, produciendo dificultades para realizar diagnésticos.

e Escasa formacién entre profesionales acerca de la genética y sintomatologias mas
prevalentes en enfermedades raras, lo que incrementa el riesgo de tratamientos con
abordaje inadecuado.

* La oferta formativa acerca de ER no abarca a todas las distintas disciplinas profesionales
socio- sanitarias, y debe ser concebida con caracter transversal y de forma continuada en el
tiempo.

Participacion ciudadana

* Se observan dificultades para la colaboracién y toma de decisiones compartidas entre el
profesional y el paciente, su familia o asociaciones representativas. Ello reduce la adherencia
al tratamiento y a las recomendaciones médicas.

* Existe sensacién de abandono y aislamiento por parte de pacientes y sus familiares,
especialmente entre mujeres, principales cuidadoras.

e Las asociaciones adolecen la falta de acceso a determinados recursos y medicamentos.

* Escasa informacion acerca de los recursos que pueden aportar las asociaciones de
pacientes. indice
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: : :ObjetIVOS

Desde el PAPER se establecen las lineas estratégicas para garantizar una atencién sanitaria
integral orientada a la disminucién de la morbimortalidad y la mejora de la calidad de vida
de las personas con enfermedades raras en Andalucia. En base a dicha finalidad se ha
procedido a la priorizacién y definicién de objetivos generales y especificos que, vinculados
a cada una de las dimensiones de anélisis abordadas, se orientan a dar respuesta a los
problemas, necesidades y retos identificados.

LE- I. Sistemas de informacion y registro

Objetivos generales Objetivos especificos

OE 1. Disponer sistemas de informacion orientados a facilitar la

0G 1a. Optimizar la calidad de los sistemas | SosPecha, confirmacion diagndstica y seguimiento de ER.

de informacion sobre enfermedades raras. | OF 1. Incrementar la exhaustividad de la informacion en el Registro
Andaluz de Enfermedades Raras (RAER).

0G 1h. Ampliar la informacién acerca de las | OE 1.3. Aumentar la divulgacion de informacion sobre enfermedades
ER, recursos y servicios disponibles. raras y recursos disponibles en Andalucia.

LE-1l. Prevencion y diagnostico precoz

Objetivos generales Objetivos especificos
OE 2.1. Extender los servicios de asesoramiento preconcepcional.
0G 2a. Reducir la incidencia de OE 2.2. Mejorar la accesibilidad y la sensibilidad del cribado prenatal.

enfermedades raras susceptibles de

beneficiarse de programas de prevencion. OE 2.3. Ampliar el programa de cribado neonatal de ER.

OE 24. Incrementar el diagndstico y asesoramiento genético de ER.

OE 2.5. Optimizar la dotacion de los recursos para la adecuada
prestacion de servicios de diagndstico y asesoramiento genético.

0G 2b. Mejorar la capacidad para realizar
diagndsticos precoz adecuados de
enfermedades raras.

OE 2.6. Mejorar la integracion de la informacion genética en la
historia clinica digital.

OE 2.7. Fortalecer la colaboracion interinstitucional entre el Plan de
Genética v las unidades de referencia de ER del SSPA.
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LE-11I. Atencidn Integral

Objetivos generales

Objetivos especificos

0G 3a. Agilizar el acceso al diagnéstico en
personas con enfermedades raras.

OE 3.1. Potenciar la coordinacion multidisciplinar en los servicios de
atencion a personas con enfermedades raras.

OE 3.2. Favorecer la derivacion de pacientes con enfermedades raras
al CSUR 0 UPRA.

OE 3.3. Aumentar la presencia de CSUR ubicados en Andalucia
garantizando su adecuado funcionamiento.

OE 3.4. Crear canales de comunicacion y coordinacion entre
profesionales de todos los ambitos (sanitario, educativo y social)
implicados en la atencidn a personas con enfermedades raras.

0G 3b. Mejorar el abordaje humanizado de
la atencién a pacientes con enfermedad
rara y sus familias cuidadoras.

LE-IV. Terapias

Objetivos generales

OE 3.5. Favorecer la disponibilidad de medios telematicos accesibles.
OE 3.6. Facilitar la valoracion de la dependencia y discapacidad.

OE 3.7. Reforzar la toma de decisiones compartidas entre
profesionales, pacientes y familias en todos los procesos derivados de
la enfermedad.

OE 3.8. Mejorar el cuidado de los aspectos psicosociales en el
abordaje asistencial a las personas con enfermedades raras y a sus
familiares, a través de la atencion a la salud mental.

Objetivos especificos

0G 4a. Optimizar el acceso a tratamientos
en la atencion a personas con
enfermedades raras.

OE 4.1. Facilitar el acceso homogéneo y con equidad a los
medicamentos necesarios para el tratamiento de las ER, segun la
evidencia cientifica disponible y los criterios de uso racional.

OE 4.2. Facilitar el acceso a los productos sanitarios necesarios para
las ER, seguin la evidencia cientifica disponible.

0G 4b. Agilizar procesos para reducir
el tiempo de espera en el acceso a los
tratamientos.

OE 4.3. Fomentar la participacion de equipos asistenciales y
hospitales del SSPA en ensayos clinicos de medicamentos.

OE 4.4. Facilitar la relacion entre la informacion clinica y los
medicamentos huérfanos a través de los sistemas de informacion
asistenciales.

0G 4c. Mejorar la adecuacion de los
tratamientos.

OE 4.5. Compartir conocimientos especializados en tratamientos
para enfermedades raras.
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LE-V. Investigacion

Objetivos generales Objetivos especificos

OE 5.1. Integrar los datos de los diferentes bancos de datos de
enfermedades raras existentes.

OE 5.2. Mejorar la accesibilidad y uso, con fines de investigacion,
de los datos clinicos y gendmicos completos a través de la base
poblacional de salud y de los registros de ER existentes.

OE 5.3. Facilitar el acceso a la financiacion en convocatorias generales
alos grupos de investigacion que desarrollan su actividad en el

0G 5. Incrementar las actividades de dmbito de las enfermedades raras.

investigacion sobre enfermedades raras, OE 5.4. Favorecer la actividad de investigacion en unidades de
aplicando la perspectiva de género en el genética.

procesoy en los contenidos. OE 5.5. Fomentar las acciones de investigacion de medicamentos

para uso en enfermedades raras.

OE 5.6. Aumentar la visibilidad de proyectos y equipos de
investigacion, tanto basica como clinica, que trabajan, total o
parcialmente, en enfermedades raras, a través de canales de
comunicacion y gestion del conocimiento.

OE 5.7. Aumentar el conocimiento epidemiologico acerca de las ER,
aplicando la perspectiva de género e interseccional.

LE-VI. Formacidon

Objetivos generales Objetivos especificos

OE 6.1. Aumentar la formacion de postgrado y formacion continuada
de profesionales sanitarios a nivel institucional con relacion al

0G 6. Mejorar las competencias diagndstico, asistencia y tratamiento de las ER.

profesionales acerca de las ER, atendiendo | OE 6.2. Mejorar el conocimiento acerca de las enfermedades raras y
a la perspectiva de género. sus cuidados entre profesionales de otros sectores implicados.

OE 6.3. Incrementar las competencias profesionales en genética y
técnicas genéticas complejas.

LE-VII. Participacion ciudadana y asociaciones

Objetivos generales Objetivos especificos

OE 71. Incrementar la visibilidad del papel del movimiento asociativo
y los servicios que ofrecen las asociaciones.

0G 7. Contribuir a empoderar el
movimiento asociativo vinculado a la
atencion a personas con ER y cuidadoras.

OE 7.2. Mejorar la capacidad de autocuidado de las personas con
enfermedades raras y sus familias.

OE 7.3. Facilitar espacios de encuentro entre instituciones,
asociaciones, pacientes y sus familiares.
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: : :Estrategla de intervencion

El Plan se estructura en siete lineas estratégicas orientadas a alcanzar los objetivos
generales y especificos propuestos. Para cada una de las lineas de actuacion se han fijado
una serie de medidas con temporalizacién para su ejecucién, junto con la bateria de
indicadores de realizacion para el seguimiento de las actuaciones.



LE- I. Sistemas de informacion y registro

@
ESTRATEGIA DE INTERVENCION @ @

0G 1a: Optimizar la calidad de los sistemas de informacion sobre enfermedades raras.

Objetivos especificos Medidas Temporal. | Indicadores de realizacion
11. 111, Desa.r,rollo de'herrammtas (lj|g|tlal_es que permitan la deteccion temprana utilizando 2025-29 | 1-1-01. Herramientas desarrolladas (N°)
Disponer sistemas de informacion extraida de la historia clinica.
mforn_wgaon orientados 1.1.2. Disponibilidad en la historia clinica digital (HCD) de formulario de registro clinico especifico I11-02. Formulario de registro clinico (Si/No)
a facilitar la sospecha, . . . S . j . o o )
confirmacion diagndstica de pacientes con ER, definiendo previamente el circuito asistencial de pacientes y poniendo a 2027-29 | I-11-03. Circuito asistencial disefiado (Si/No)
y sequimiento de ER. disposicion de profesionales herramientas de valoracion que faciliten validacion de diagnasticos. I-11-04. Hoja de registro disponible (Si/No)
1.2.1. Inclusion de nuevas enfermedades raras en el RAER. 2025-29 | I12-01. ER nuevas incluidas en el RAER (N.2)
12 1.2.2. Incorporacion de los registros de los CSUR al RAER. 2026-29 | 1-12-02. Casos CSUR incluidos en el RAER (N°)
Incrementar Ia ].2.3. Incorporacion dg infgrmacién qe_ Farmacia, aumentando el nimero de farmacos 2025-29 |—12—03., Earmacos incorporados para validacion
exhaustividad de Ia incorporados para validacion automatica de ER. automatica (N°)
informacion en el Registro , o . y o I-12-04. Estudios de validacion realizados (N°)
1.2.4. Estudios de validacion directos en determinadas ER para agilizar procesos de validacion. 2025-29
Andaluz de Enfermedades bara ag b I-12-05. Validaciones directas alcanzadas (N)
Raras (RAER). - ) | 112-06. Reuniones mantenidas (N°)
1.2.5. Participacion activa en la colaboracion con el Registro Estatal de Enfermedades Raras. 2026-29 ¥

2-07. Casos de ER enviadas al ReeR (N°)

0G 1b. Ampliar la informacion acerca de las ER, recursos y servicios disponibles.

Objetivo especifico

1.3.

Aumentar la divulgacion
de informacion sobre
enfermedades raras y

recursos disponibles en
Andalucia.

Medidas
1.3.1. Actualizacion de contenido en espacio web sobre ER de la C* Sanidad, Pres. y Emergencias,

Temporal.

Indicadores de realizacion

. . . L o . . 2026-29 | I-13-01. Recursos incorporados a la Web, por tipos (N°)
con informacion acerca de recursos sociosanitarios y servicios disponibles en asociaciones.
1.3.2. Recopilacion y difusion de buenas practicas en la atencion sanitaria y social a personas con 2025-29 | 1-13-02. Buenas practicas difundidas ()
enfermedades raras.
1.3.3. Elaboraqon de folletqg y guia de recursos sociosanitarios y educativos adecuados para 202629 | 1-13-03, Recursos informativos editados (N°)
entregar a pacientes y familiares.
1.3.4. Implementacion de plan de comunicacion sobre el espacio web de ER dirigida a hospitales | a5 I13-04. Plan de comunicacion (Si/No)
y distritos sanitarios. [-13-05. Visitas a la Web desde intranet SAS (N°)
1.3.5. Establecimiento de grupos y redes profesionales expertas para poner en comun
necesidades y elaborar nueva informacion de calidad (base cientifica) para su divulgacion 2026-29 | I-13-06. Grupos establecidos (N)
general.
1.3.6. Implementacion de plan de comunicacion dirigido a profesionales para difundir la 202629 | 1-13-07. Plan comunicacion (Si/No)

informacion contenida en InfoWeb.
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LE- Il. Prevencion y diagnostico precoz

0G 2a: Reducir la incidencia de enfermedades raras susceptibles de beneficiarse de programas de prevencion.

Objetivos especificos

Medidas

Temporal.

Indicadores de realizacion
[-21-01. Evaluacion realizada (Si/No)

2.1.1. Evaluacion de la disponibilidad de la consulta preconcepcional en Atencion Primaria. 2027-29 ,
[-21-02. Mujeres valoradas en consulta (N°)
I-21-03. Casos derivados a consulta preconcepcional en
21, 212. Reordenacion de la asistencia sanitaria enlos servicios de obstetricia y ginecologia con |10 g | S¥S de Obstetry Gine. (N°)
Extender los servicios una consulta preconcepcional para pacientes de mayor riesgo. I-21-04. Personas en edad reproductiva valoradas en
de asesoramiento consulta preconcepcional (N°)
reconcepcional. ifusic i ' ' itari '
p p 2.1.3. Difusion de guias actualizadas para profesional sanitario sobre uso de medicamentos 202729 | 1-21-05. Descargas de las guias ()
durante el embarazo.
2.14. Integracion de las solicitudes para Diagnéstico Genético Preconcepcional (DGP) en los 2026-29 I-21-06. Integracion de solicitudes DGP realizada (Si/No)
sistemas peticionarios de la historia clinica digital del SAS. [-21-07 Solicitudes registradas (N°)
[-22-01. Indicacién TPNI como cribado de primera linea
2.2.1. Implantacion del TPNI como cribado de primera linea de cromosomopatias. 2028-29 | (Si/No)
[-22-02. Técnicas no invasivas realizadas (%)
2.2.2. Fase transicion: cubrir la realizacion de TPNI en las siguientes indicaciones:
1. Ampliacion del TPNI a aquellas gestantes que cumplan el riesgo que se establezca en
59 la Comision de Cribados de Andalucia.
Mejorar la accesibilidad y 2. Ampliacion del TPNI si hay antecedentes de gestacion previa con cromosomonpatia.
la sensibilidad del cribado 3. Ampliacion del TPNI si hay progenitores portadores de translocacion balanceada que , e
prenatal. implique a los cromosomas cribados (13, 18, 21). 2028-29 I-22-03. TPNI realizados segun criterio de indicacion (N°)
[-22-04. Casos positivos en TPNI (%
4. Ampliacion del TPNI si hay edad materna avanzada >40 afos. P %)
5. Ampliacion del TPNI si hay captacion tardia por encima de la semana 14 de
gestacion.
6. Ampliacion del TPNI ante la presencia de marcadores de cromosomopatias del 2°
trimestre, principalmente ausencia de hueso nasal, en el caso de no disponer de
TPNI previamente.
TN
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0G 2a: Reducir la incidencia de enfermedades raras susceptibles de beneficiarse de programas de prevencion.

Objetivos especificos

Medidas
2.3.1. Incorporacion de pruebas de segundo nivel para la fibrosis quistica (analisis del gen

Temporal.

Indicadores de realizacion

CFTR) y cribado neonatal ampliado. 2026-29 1-23-01. Pruebas de segundo nivel incorporadas (Si/No)
2.3.2. Incorporacion de nuevas enfermedades en la defeccion precoz a través del cribado 2026-29 | 1-23-02. Nuevas enfermedades incorporadas (Si/No)
neonatal y de acuerdo con las indicaciones de la Ponencia de Cribado del Ministerio.
23 2.3.3. Adquisicion de SIL (sistema de informacion de laboratorio) para los laboratorios
) - clinicos de cribado neonatal que automatice los procesos analiticos y el control de 2025-29 I-23-03. SIL adquirido (Si/No)
Ampliar el programa de | c3idad.
cribado neonatal de ER. _ _ " — - . .
2.3.4. Actuaciones que mejoren la trazabilidad, condiciones para el transporte y 2027-29 [-23-04. Variacion en el tiempo de recepcion de muestra en
conservacion de muestra, que optimicen los tiempos de respuesta. laboratorio.
o o N , , [-23-05. Procedim. analiticos acreditados (No)
2.3.5. Recopilacion de los procedimientos analiticos acreditados que se realizan en todos 2025-29 12306, Procedimi it b 05 del SSPA
los laboratorios de cribado neonatal/bioquimica/genética. _,3‘ -rroce |m|elntoslan‘a fticos enta oratpnos € €
cribado neonatal/ bioquimica genética acreditados (%)
I-24-01. Proced. normalizado difundido (Si/No)
. - . . L ) [-24-02. Pacientes derivados a consejo genético a través de
2.4.1. Creacion de circuitos y procedimientos normalizados para la derivacion a consejo .
T 2027-29 Diraya (N9
genético, incluida la teleconsulta. . S , _
I-24-03. Pacientes con hoja de informe de consejo genético en
Diraya (%)
24.2. D|vu|g§§|on de la disponibilidad del catdlogo de prueba genética en el modulo de 202629 | 1-24-04. Campana divulgacion realizada (Si/No)
pruebas analiticas (MPA) de Diraya.
24, o o " ) [-24-05. Catdlogo de pruebas a solicitar desde AP incorporado
Incrementar el 2.4.3. Acceso desde Atencion Primaria a la cartera de servicios de genética y catalogo de 202729 | (Si/No)
i Acti ruebas que se pueden pedir desde AP.
diagndsticoy | PTUEbas fuesepuedenp 1-24-06. Estudios genéticos solicitados por AP (%)
asesoramiento genético — — . :
de ER. I-24-07. Modelo tnico de consentimiento informado actualizado
2.4.4. Actualizacion del modelo de consentimiento informado para la realizacion de 2027-29 (Si/No)
estudios genéticos en el SSPA, acorde a las nuevas técnicas utilizadas. I-24-08. Estudios genéticos con consentimiento informado
actualizado en Ia historia clinica (%)
1-24-09. Programa de actuacion disefiado (Si/No)
2.4.5. Disefio de programa de actuacion para casos de enfermedades raras sin 2027-29 [-24-10. Integracion de nueva categoria en RAER para casos sin

diagndstico.

diagnostico (Si/No)
[-24-11. Casos incluidos en el RAER (N©)




@® O PLAN DE ATENCION A PERSONAS AFECTADAS POR ENFERMEDADES RARAS DE ANDALUCIA

0G 2h: Mejorar la capacidad de realizar diagndstico precoz adecuados de enfermedades raras.

Objetivos especificos

Medidas

Temporal.

Indicadores de realizacion

2.5.

2.5.1. Dotacion de los recursos humanos necesarios a las Unidades y Laboratorios de

[-25-01. Profesionales nuevos incorporados en plantillas de
Laboratorios y Genética (N°)

Optimizar la dotacion - 2027-29
de los recursos parala | Genetica del SSPA. -25-02. Profesionales estructurales en Laboratorios y Unidades
adecuada prestacion de de Genética por estudios genéticos realizados (ratio)
Servicios d_e dlagnos’tl_co Y| 2.5.2. Dotacion de equipamiento y recursos materiales para la internalizacion de las 2025-29 [-25-03. Presupuesto asignado a la compra de tecnologias
asesoramiento genetico. pruebas de genética y de bioguimica genética en los laboratorios de referencia del SSPA. avanzadas de diagndstico genético asistencial ejecutado (%)
2.6. 2.6.1. Utilizacion del catdlogo del mddulo de pruebas analiticas (MPA) para la solicitud de 2026-29 1-26-01. Variacion en pruebas genéticas solicitadas a través de
Mejorar la integracion de estudios de pruebas genéticas. MPA
la é?]f?; rt?izg (I)?ir; %ﬁgie:;ca 2.6.2. Incorporacion de los informes de los resultados de los estudios genéticos en la 2027-29 [-26-02. Informes de resultados de estudios genéticos
digital historia clinica digital tnica. integrados en la HCD (N°)
27 2.7.1. Actuaciones coordinadas con el Plan de Genética. 2026-29 | I-27-01. Reuniones realizadas (N°)
Fortalecer la colaboracion
interinstitucional entr .7.2. Conocimiento de la relacion de profesionales vinculados a las unidades de genética -27-02. Referentes de genética respecto al total de unidades
entre | 2.7.2. Conocimiento de la relacion d fesionales vinculados a | idades d 3t 2027-29 |-27-02. Referentes d it to al total de unidad
el Plan de Genética y las | con identificacion de referente de cada unidad. genéticas en hospitales (%)
unidades de referencia de o ; " ;
2.7.3. Actualizacion de protocolos comunes a las unidades de genética y las unidades i = o . 5
ER del SSPA. clinicas de referencia de enfermedades raras. 2027-29 | 1-27-03. Protocolos diagndsticos actualizados (N°)
70 %%



LE- Ill. Atencidn Integral

@
ESTRATEGIA DE INTERVENCION @ @

0G 3a: Agilizar el acceso al diagnostico en personas con enfermedades raras.

Objetivos especificos

Medidas

3.1.1. Constitucion de unidades/comisiones multidisciplinares de enfermedades raras en
cada drea sanitaria o, en su defecto, en los hospitales de referencia,que coordinen con otras

Temporal.

Indicadores de realizacion

I-31-01. Unidades/comisiones creadas por centro
hospitalario en base al reglamento (N°)

- Lo ) 2027-29 | 1-31-02. Profesionales dedicados (N°)
kAR especialidades y Atencion primaria aquellos casos con sospecha de una patologia rara pero 13103, P o : \e
Potenciar la coordinacion | cuya naturaleza no permita encuadrarla en una especialidad concreta. -31-03. Personas usuarias vistas por Ta vez (N°)
multidisciplinar en los I-31-04. Casos tratados (N
servicios de atencion I-31-05. Consultas creadas (por hospital y drea) de
a personas con ond | fidiscin acuerdo con el procedimiento (N°)
enfermedades raras. 3.1.2. Creacion de consultas multidisciplinares en ER. 2027-29 1-31-06. Casos vistos (N°)
I-31-07. Especialidades participantes (N%)
3.1.3. Poner a disposicion consultas de transicion para ER. 2025-29 | I-31-08. Consultas de transicion creadas (N°)
3.2. 3.2.1. Realizacion de sesiones informativas en el dambito hospitalario sobre los CSUR existentes 2027-29 I-32-01. Acciones informativas realizadas sobre el
Favorecer la derivacion y el procedimiento de derivacion. conocimiento del CSUR (N°)
de pacientes con . . . » .
enfermedades raras al | 322 Revision del paciente (pre~senaal 0 telematica) en toda enfermedad rara donde exista 202729 | 1-32-02. Pacientes revisados anualmente (N?)
CSUR 0 UPRA. un CSUR, al menos una vez al afio para asegurar la mejor asistencia disponible.
33 iﬁ;.allsce[guﬂcauon de posibles CSUR para patologias ya designadas y sin representacion en 2026-29 | 1-33-01. Centros propuestos como CSUR (NY)
Aumentar la presencia :
de CSUR ubicados en 3.3.2. Designacion como centros de referencia a nivel autonomico a los que cumplan con 2027-29 [-33-02. Centros de referencia a nivel autonémico
Andalucia garantizando su | requisitos de calidad asistencial. designados (N°)
adecuado funcionamiento. | 3.3 3. |ncorporacion activa de los CSUR en las redes de referencia europeas (ERN). 2027-29 | 1-33-03. CSUR incorporados a ERN (N%)
34, , N . o S ‘ o [-34-01. Comisiones creadas (N°)
Crear canales de 3.4.1. Creacion de comisiones técnicas de coordinacion multidisciplinares de dmbito provincial 1-34-02. Casos tratados por comision (N°)
municacion con participacion de profesionales de centros sanitarios de atencion, Centros de Valoracion y 2027-29 ' P 5 o
comunicacion y Orientacion, centros educativos y Centros de Atencién Infantil Temprana. I-34-03. Protocolo coord. y atencion sociosanit. entre
coor_dlnauon entre Salud vy Educacion elaborado (Si/No)
profesionales de todos
los ambitos (sanitario,
educativo y social) 3.4.2. Revision de los protocolos de derivacidn alas unidades de trabajo social de las personas | - | I-34-06. Protocolo actualizado donde se recoge

implicados en la
atencion a personas con
enfermedades raras.

con ER y sin diagnostico para facilitarles recursos.

derivacion a UTS (Si/No)




@® O PLAN DE ATENCION A PERSONAS AFECTADAS POR ENFERMEDADES RARAS DE ANDALUCIA

0G 3h. Mejorar el abordaje humanizado de la atencion a pacientes con ER y sus familias cuidadoras.

Objetivos especificos

Medidas

Temporal.

Indicadores de realizacion

3.5.

3.5.1. Establecimiento de criterios para identificar casos en que se pueda plantear la

I-35-01. Criterios establecidos (Si/No)

. . L : . . 2028-29
Favorecer la disponibilidad | telemedicina como modalidad asistencial. I-35-02. Pacientes con atencion por telemedicina (N°)
de medios telematicos T __ _ _ T . . .
accesibles. 3.5.2. Publicacion de criterios mediante una instruccion difundida a profesionales. 2028-29 | 1-35-03. Instruccion publicada (Si/No)
- 3.6. . 3_.6.1. ElaboraC|on de formulanlo del espeqahgta sanitario con una gstructura estandar que 2027-29 | 136-01. Formulario creado (Si/No)
Facilitar la valoracion | sintetice y detalle las repercusiones y limitaciones para la vida diaria.
de la dependencia 'y . . . o . . )
discapacidad. 3.6.2. Establecimiento de acceso desde el drea de dependencia a la historia de salud digital. 2025-29 | I-36-02. Acceso autorizado (Si/No)
3.1 3.7.1. Incorporacion de la participacion y representacion de pacientes y familiares con ER en las 2027-29 |-37-01. Pacientes/familiares incorporados en comisiones
Reforzar la toma de comisiones clinicas, de calidad y bioéticas. clinicas (N°)
decisiones compartidas | 3.7.2. Incorporacion de un icono visible en historia clinica que recuerde la importancia de o )
entre profesionales, registrar las Voluntades Vitales Anticipadas. 2025-29 | I-37-02. lcono disefiado (Si/No)
pacientes y familias
en todos los procesos o _ N _ . I-37-03. Actividades formativas realizadas (N°)
derivados de la 3.7.3. Actividades formativas sobre decisiones compartidas para profesionales. 2025-29 _ N
[-37-04. Profesionales participantes (N°)
enfermedad.
3.8.1. Incorporacion de valoracion inicial psicosocial y de cuidados desde Trabajo Social y , L
3.8. - -38- o
. . Enfermeria para facilitar el proceso de adaptacion. 2021-29 | 1-38-01. Valoraciones iniciales (N
Mejorar el cuidado de los
aspectos pgcospaale_s 382 .S)erV|c'|0 efectwo de profegonales dg Unidades de Salud Mental Comunitaria (USMC) en 2026-29 | 138-02. Profesionales de USMC incorporados en AP (N°)
en el abordaje asistencial | Atencion Primaria para la atencion de pacientes con ER.
a las personas con o . - o
enfermedades raras y a 3.8.3. Incorporacion de profesionales de salud mental en las Comisiones de coordinacion y en 202729 | 1-38-03. Profesionales de salud mental incorporados (NY)
sus familiares. a través las Unidades multidisciplinares. '
dela atenciép ? lasalud | 38 4. Realizacion de grupos en Atencién Primaria para el manejo de la ansiedad y depresin 5027-29 1-38-04. Grupos GRAFA realizados (N°)
mental. -

leve (GRAFA) y grupos socioeducativos (GRUSE) con personas con enfermedades raras.

[-38-05. Grupos GRUSE realizados (N°)




LE- IV. Terapias

0G 4a. Optimizar el acceso a tratamientos en la atencion a personas con enfermedades raras.

4.1.1. Elaboracion de protocolos de tratamiento unificados que sean de utilizacion

@
ESTRATEGIA DE INTERVENCION @ @

4l. general para todos los centros del SSPA, incorporando los IPT (Informes de 2026-29 l(,\i]) O Protocolos de tratamiento unificados elaborados
Facilitar el acceso homogéneo y | Posicionamiento Terapelticos) como gufa en la toma de decisiones.
con equidad a los Tedlcamentos 41.2. Coordinacion del drea terapéutica para enfermedades raras a través de la
necesarios parq € traté_lmlento Comisién Autonomica para el Uso Racional de los Medicamentos en el ambito del 2026-29 | I-41-02. Reuniones realizadas (N°)
de las ER, segun la evidencia SSPA
cientifica disponible y los criterios :
de uso racional o o o [-41-03. Canal de comunicacion establecido (Si/No)
: 4.1.3. Establecimiento de un canal de comunicacion permanente con las asociaciones 2026-29 L .
de pacientes con ER en cuanto al acceso al tratamiento. I(,\?J)M Propuestas recibidas por parte de las asociaciones
4.21. Divulgacion del catdlogo de productos sanitarios que el SSPA considere 2026-29 | 1-42-01. Actividades de divulgacion realizada (N°)
4 necesarios para las ER correspondientes.
. - 4.2.2. Actualizacion del Catdlogo de Prestacion Ortoprotésica con la inclusion de 2026-29 [-42-02. Actualizacion del Catdlogo de Prestacion
FaC|I|t_ar e,l accesoa |_OS productos nuevos elementos. Ortoprotésica (Si/No).
sanitarios necesarios para las - - :
ER, segun la evidencia cientifica 423 ImplemgntaC|on homogeneal y completa lde I_gs sistemas rgcomendado; en
disponible. la cartera comun del SNS en materia de comunicacion aumentativa y alternativa 2025-29 | 1-42-03. Productos sanitarios incluidos en el SSPA (N%)

incluyendo sistemas de seguimiento ocular y otros dispositivos de comunicacion en
pacientes con enfermedades neuromusculares graves.

0G 4b. Agilizar procesos para reducir el tiempo de espera en el acceso a los tratamientos.

Indicadores de realizacion

Objetivos especificos

43,
Fomentar la participacion de

Medidas

4.3.1. Incorporacion de incentivos a la participacion en ensayos clinicos en la

Temporal.

[-43-01. Ensayos clinicos en los que participan hospitales
del SSPA (N°)

i i i i L . 2027-29
equipos asistenciales y ho.Spltales acreditacion profesional. |-43-02. Profesionales de equipos asistenciales y
del SSPA en ensayos clinicos de . - P
. hospitales participantes en ensayos clinicos (%)
medicamentos.
44, 4.4.1. Registro de indicadores de resultados en salud de los tratamientos a través del . )
i i istema de informacion para determinar el valor terapéutico de los medicamentos 2027-29 1-44-01. Medicamentos para los que se ha cumplimentado
Facilitar la relacion entre SIS orpd . el registro en VALTERMED (N°)
medicamentos huérfanos a traves 4.4.2. Puesta en comun de informacion sobre resultados en salud con otros
de los sistemas de informacion o 2027-29 | 1-44-02. Informes compartidos (N°)

asistenciales.

organismos publicos y entidades cientificas.




@® O PLAN DE ATENCION A PERSONAS AFECTADAS POR ENFERMEDADES RARAS DE ANDALUCIA

0G 4c. Mejorar la adecuacion de los tratamientos.

4.5.

Compartir conocimientos
especializados en tratamientos
para enfermedades raras.

4.5.1. Creacion, actualizacion y publicacion de guias de practica clinica sobre

Indicadores de realizacion

enfermedades raras especificas. 2026-29 | I-45-01. Guias publicadas (N°)
) y ataf f » , , . I-45-02. Plataforma creada (Si/No)
4.5.2. Creacion de una plataforma de formacion especifica para intercambio de 202829 | 1-45-03. Recursos incluidos en plataforma (N°)

conocimiento especializado sobre ER y sus tratamientos.

[-45-04. Visitas a la plataforma (N°)

LE- V. Investigacion

0G 5. Incrementar las actividades de investigacion en enfermedades raras, aplicando la perspectiva de género en el proceso y en los contenidos.

5.1

5.1.1. Elaboracion de formulario de registro con informacion y datos minimo comun

Indicadores de realizacion

. ) R 2026-29 -51-01. Formulario creado (Si/No)

Integrar los datos de los necesarios para la investigacion de enfermedades raras.

diferentes bancos de datos de | 5.1.2. Incorporacion a la base poblacional de salud de los datos relativos a ER que se i o - . )

enfermedades raras existentes. | solicitan en los diferentes bancos de datos existentes (CSUR, ERN, RAER). 202729 1-51-02. Incorporacidn de datos implementada (Si/No)
[-52-01. Documento politica comun de acceso y uso de datos
clinicos y genémicos para estudios de investigacion de
terceros elaborado (Si/No)
[-52-02. Modelo de consentimiento informado para uso

5.2.1. Desarrollo de reglamentacion de acceso y uso de los datos clinicos y genémicos 202729 secundario de datos gendmicos para investigacion elaborado
) que favorezcan su uso en la investigacion. (Si/No)

. o I-52-03. Cldusulas que faciliten la utilizacion de datos clinicos
Mejofrar IadaCFes'b'tl_'daq y Uzo: y gendémicos en investigacion incluidas en consentimiento
con fines de investigacion, de informado (Si/No)

'ggﬁ?gltgtsog'a”'tcrg\slg’s%inl‘;rg'g’; 1-52-04. Proyectos que los han usado (N°)
poblacional de salu_d ydelos |522. Deﬁmoon del 'proced|lm|ento para I.a mtroducaon de dato; clinicos y gendmicos 2027-29 1-52-05. Procedimiento definido (S/No)
registros de ER existentes. | en el sistema de registro, asi como la periodicidad de las actuaciones.
2.;.2;;25(32(2)2%2 rii (Ijoasd 2?:; ag;enomlcos con los datos de los registros existentes 2028-29 1-52-06. Interconexion realizada (Si/No)
[-52-07. Acciones informativas realizadas (N°
5.2.4. Plan de difusion de informacion sobre herramientas de acceso, registro y uso ) , O
2028-29 I-52-08. Investigadores registrados para acceder a los datos

de los datos.

(NY)




. @
ESTRATEGIA DE INTERVENCION @ @

0G 5. Incrementar las actividades de investigacion en enfermedades raras, aplicando la perspectiva de género en el proceso y en los contenidos.

Medidas Temporal. | Indicadores de realizacién

Objetivos especificos

5.3. 5.3.1. Encuesta para identificar las dificultades de acceso de los grupos de
Facilitar el acceso a la investigacion dedicados a ER en las convocatorias generales, con analisis desde Ia 2026-27 | I-53-01. Encuesta realizada (Si/No)
financiacion en convocatorias | oroPeCa qe JEner. — —
. gengrale_§ a los grupos de 5.3.2. Incluglon en |a§ Fonvocatorlas glle mvelstlg.auon de criterios que ponderen los 2027-29 | 1-53-02. Convocatorias que incluyen estas medidas ()
investigacién que desarrollan | 9rupos de investigacion con dedicacion al dambito de las ER.
su actividad en el dmbito de las . . . . L . . .
enfermedades raras 5.3.3. Inclusion de fase de expresion de interés en las convocatorias de financiacion. 2027-29 | 1-53-03. Convocatorias que incluye varias fases (%)
I-54-01 Produccion investigacion en genética /total
5.4, 5.4.1. Incentivos a la investigacion basica, clinica y traslacional en las unidades de 2027-29 investigacion unidad (%)
Favorecer |a actividad de genética. [-54-02. Profesionales de Unidades de Genética vinculados a
investigacion en unidades de lIS/total prof. en Unidad (%)
genética. 5.4.2. Inclusion de la genética clinica dentro de las lineas estratégicas de 2027-29 [-54-03. Genética Clinica incluida entre las lineas estratégicas
investigacion del SSPA. de investigacion (Si/No)
5.5. . . . . _ I-55-01. Convocatorias especificas anuales (N°)
5.5.1. Convocatorias especificas para ensayos clinicos de reposicionamiento de 2027-29 , o ) ) »
Fomentar las acciones de farmacos en ER. |—055—02. Financiacion dedicado a esta convocatoria especifica
investigacion de medicamentos (%)
para uso en enfermedades 5.5.2. ﬁonyfenlos con la industria farmacéutica que faciliten este tipo de 2027-29 | 1-55-03. Convenios activos (N°)
raras. Investigacion.
5.6.1. Elaboracién de catélogo exhaustivo e inclusivo de equipos de investigacion 1-53-01. Catalogo actualizado de grupos PAl de. investigacion
Ue trabajan sobre ER en Andalucia 2027-29 | con proyectos activos en ER en los ultimos 5 afios en
q ' Andalucia (Si/No)
56. 5.6.2. Elaboracion de listado de proyectos de investigacion sobre ER, con 200729 | 302 Catalogo actualizado de proyectos de investigacion
Aumentar la visibilidad de | desagregacion por sexo de los equipos de investigacion e investigadores principales. activos en ER en Andalucia (Si/No)
royectos y equipos de ' ifi i6 ini
insesiligaciéz tgntg s géfis.i.ogc;rrl]vgéatorla especifica para colaboracion entre grupos clinicos y grupos 2027-29 | 1-53-04. Convocatoria establecida (Si/No)
C‘ig}gf(’)‘g‘;féigfnf;;i‘saéi”’ 1-53-05. Criterio priorizacion incorporado (Si/No)
enfermedades raras. a ,través 5.6.4. Incorporacion en las convocatorias de investigacion habituales de un criterio [-53-06. Proyectos solicitados que incluyen ambos tipos de
de canales de comur;icacién v de priorizacion para aquellos proyectos donde colaboren grupos clinicos y grupos 2028-29 | grupos (%)
gestion del conocimiento. basicos. I-53-07. Proyectos financiados que incluyen ambos tipos de
grupos (%)
5.6.5. Plan de difusion del trabajo de investigacion que se realiza en Andalucia 2028-29 | 153-08. Plan de difusion establecido (Si/No)

respecto a las ER.




@® O PLAN DE ATENCION A PERSONAS AFECTADAS POR ENFERMEDADES RARAS DE ANDALUCIA

0G 5. Incrementar las actividades de investigacion en enfermedades raras, aplicando la perspectiva de género en el proceso y en los contenidos.

5.7.

Aumentar el conocimiento
epidemioldgico acerca de las
enfermedades raras, aplicando
la perspectiva de género e
interseccional.

5.7.1. Informes epidemioldgicos de casos de ER, con informacion desagregada por

- . : . . . 2026-29 | I-57-01. Informes epidemioldégicos de casos realizados (N°)
zonas basicas de salud e incluyendo la perspectiva de género e interseccional.
5.7.2. Informes epidemioldgicos de personas con ER, con informacion desagregada 2026-29 I-57-02. Informes epidemioldgicos de poblacion realizados
por zonas basicas de salud e incluyendo la perspectiva de género e interseccional. (N°)
5.7.3. Informes epidemioldgicos especificos de ER con analisis de mortalidad, 2027-29 [-57-03. Informes epidemioldgico sobre mortalidad por ER
incluyendo perspectiva de género e interseccional. realizados (N°)
5.74. Estudios acerca del grado de deterioro fisico y cognitivo de las personas con 2027-29 [-57-04. Estudios discapacidad y dependencia en personas
enfermedades raras, con perspectiva de género e interseccional. con ER realizados | (N°)
5.7.5. Estudios sobre recursos de atencion socio-sanitaria disponibles, uso y 1-57-05, Estudios sobre recursos socio-sanitarios vinculados a
accesibilidad, y calidad de vida de las personas con ER, con perspectiva de géneroe | 2027-29 '

interseccional.

ER realizados (N°)




LE- VI. Formacion

. 0.0 0
ESTRATEGIA DE INTERVENCION _@ _®

0G 6. Mejorar las competencias profesionales acerca de las enfermedades raras, atendiendo a la perspectiva de género.

6.1.1. Encuesta de analisis de necesidades de formacion por grupos profesionales,

incluyendo perspectiva de género 2026-27 | I-61-01. Encuesta realizada (Si/No)
61 6.1.2. Disefio de actividades formativas desde el SAS, Colegio Oficial de Médicos, I-61-02. Acciones formativas disefiadas genéricas y especificas
o o academias, universidades, etc. gratuitas para profesionales de distintos niveles de 202529 | (\°)
dél;)rgs?tgtgzilc?;?‘gpricaggn atencion, con acreditacion de ACSA. I-61-03. Participantes en acciones formativas (N°)
continuada de profesionales | 6.1.3. Difusion de actividades formativas en ER disponibles en distintos organismos
sanitarios a nivel institucional | e instituciones (cursos, congresos, jornadas, seminarios) a través del espacio web de 2027-29 | I-38-04. Acciones formativas realizadas (N°)
con relacién al diagnostico, | ER.
asistencia y tratamiento de = o . S
las ER. ?Jfﬁ%nﬁggtga\c/:ﬁzuﬁa?gitl);le:ri]l‘an?: dp;r;gisrg)rr;zles de Atencion Primaria sobre e 2025-29 | 1-38-05. Acciones de sensibilizacion realizadas (N°)
6.1.5. Formacion continuada en comunicacion de diagnosticos desfavorables dirigida 2025-29 [-38-06. Acciones formativas en comunicacion de diagndsticos
a profesionales sanitarios. desfavorables (N%)
6.2. 6.2.1. Organizacion de jornadas formativas mixtas con profesionales sanitarios, 1-62-01. Jornadas formativas organizadas (N°)
. - profesionales de otros sectores implicados, asociaciones de pacientes y personas 2028-29 ' .
Mejorar el conocimiento afectadas y sus familias I62-02. Participantes (N°)
acerca de las enfermedades :
faras y sus cuidados entre . , ) I-62-03. Acciones formativas realizadas (N%)
profesionales de otros 6.2.2. Formacion a profesionales de enfermeria referentes escolares. 2025-29 o
sectores implicados. [-62-04. Participantes (N°)
6.3.1. Disefio de dos niveles de formacion continuada en genética: orientado a 1-63-01. Actividades formativas disefiadas. basicas
profesionales de APy orientado a profesionales de AH con vinculacion a la atencion 2025-29 ) . ’ y
6.3. ey avanzadas (N%)
Incrementar las competencias | 3.2, Diserio de recursos formativos con casos practicos para el entrenamiento en o
profesionales en genéticay | interpretacion clinica en genética. 2025-29 | 1:63-02. Recursos disefiados (N
técnicas genéticas complejas. . : :
L " L » ) 1-63-03. Acciones formativas realizadas (N%)
6.3.3. Formacion en genética y en técnicas genéticas complejas. 2025-29

[-63-04. Participantes (N°)
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LE- VII. Participacion ciudadana y asociaciones

0G 7. Contribuir a empoderar el movimiento asociativo vinculado a la atencion a personas con enfermedades raras.

7.1.1. Elaboracion de listado de asociaciones vinculadas a ER de Andalucia disponible

I-71-01. Documento web elaborado (Si/No)

2026-29 .

71. en wep. |-71-02. Visitas al documento web (N°)
Incrementar la visibilidad | 71-2- Difusion de las actuaciones de las asociaciones, en los contextos de acciones de I-71-03. Acciones informativas acerca de actuaciones de las
del papel del movimiento formacion continuada, jornadas de puertas abiertas en asociaciones, centros de salud | 2027-29 | asociaciones (N°)

asociativo y los servicios que | Y hospitales. -71-04. Participantes (N°)
ofrecen las asociaciones. 71.3. Identificacion de activos en salud para personas con ER v presentacion a 2027-29 -71-05. Activos identificados (N°)
profesionales y ciudadania. I-71-06. Presentacion realizada (Si/No)
7.2.1. Diserio de materiales de formacion de calidad (con evidencias cientificas) i o . e .
dirigidos a pacientes y familias con la participacion del movimiento asociativo. 2027-23 | 1-72-01. Materiales disefiados (N°)
72. 122 Creacion de Al 5 Escuels a s cudadan idades de . I-72-02. Aula de formacion creada (Si/No)
2.2. Creacion de Aula en la Escuela a la ciudadania para actividades de formacion ) . . : : .
Mejorar la capacidad de dirigidas a las asociaciones y a pacientes y sus familias. 2027-23 | 1-72-03. Acciones formlapvas realizadas (N
con enfermeda_qes raras y sus |-72-05. Asociaciones que participan en actividades de
familias. 7.2.3. Implicacion de las asociaciones en actividades de formacion dirigidas a formacion a profesionales (N°)
X L 2027-29 ) .
profesionales sanitarios. [-72-06. Acciones formativas (N°)
[-72-07. Satisfaccion con actividad realizada (N°)
[-73-01. Comision nombrada (Si/No)
231, Creacion d ond coacin cudad | et [-73-02. Reuniones celebradas (N%)
.3.1. Creacién de comision de participacion ciudadana para el sequimiento y _ . . .

73. evaluacion de apoyo al PAPER. 2026-29 | 1-73-03. Participantes (N°)

Facilitar espacios de [-73-04. Propuestas puestas en marcha (N°)
encuentro entre instituciones, [-73-05. Informe seguimiento PAPER (N°)
asociaciones, pacientes y sus I-73-06. Jornada celebrada (Si/No)

familiares. 7.3.2. Jornada de encuentro de asociaciones para compartir experiencias y buenas 202728 I-73-07. Asociaciones participantes (N°)
practicas. I-73-08. Profesionales participantes (N%)
[-73-09. Buenas practicas presentadas (N°)
indice @
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'0: :Seguimiento y evaluacion

La evaluacién de un plan integral de salud es una componente esencial de su disefio y debe
ser tenida en cuenta desde el inicio*’. En el caso del PAPER, la complejidad de las medidas
a desarrollar con multiples actores intervinientes condiciona sin duda el proceso. La
evaluacién se plantea como una actividad programada de anélisis, llevada a cabo mediante
procedimientos sistematicos de recoleccion e interpretacion de informacién apropiados
para emitir un juicio valorativo acerca de la organizacién, los procesos y los resultados e
impacto obtenidos por las medidas ejecutadas o en curso del Plan. En definitiva, el sistema
de seguimiento y evaluacién permitira la rendicion de cuentas, favorecer la toma decisiones
e identificar dreas de mejoras que, en su caso, requieran modificaciones para optimizar los
resultados del Plan, completando asi el ciclo de calidad que permite una mejora continua.

No obstante, el enfoque de evaluacion aqui planteado se aleja del control y enfatiza la
funcion de aprendizaje organizacional compartido. Visibilizar y hacer transparente los
resultados de la evaluaciéon no solo aporta un sentido didéctico y de construcciéon de
nuevo conocimiento, identificando buenas practicas, sino también un cierto sentido ético,
en la medida que implica compartir hallazgos entre profesionales, que permita la critica y
discusion de resultados, aplicando una reflexion de tipo PDCA (planificar, hacer, verificar y
actuar). Asimismo, contribuye a dar cuenta a la ciudadania de los logros conseguidos por
los servicios publicos involucrados en la atencién a personas con enfermedades raras o con
sospecha y en la mejora de la calidad de vida de la poblacién atendida.

La evaluacién del PAPER se realizara a partir de los resultados alcanzados en los
compromisos adquiridos por los diferentes responsables de proyectos que conforman los
programas operativos ejecutados anualmente, y atendiendo a la consecucion de logros
seglin se expresa en la bateria de indicadores disefiados al efecto. En concreto, se prevé la
elaboracién de tres recursos documentales:

* Programas operativos anuales.

* Informes anuales de seguimiento, en base al cuadro de mando de indicadores de
realizacién. Dichos indicadores incluirdn la desagregacion por sexo, edad y provincia, en
su caso, para dar cuenta del grado de implementacion de las medidas del plan.

® Informe de evaluacidn final a los 4 anos, elaborado en base a los indicadores de
resultados e impacto en salud poblacional, con desagregacion por sexo y provincial.

El seguimiento es una tarea administrativa de recogida de datos que informara acerca
del progreso en la ejecucién de las actividades, con deteccién de problemas y toma de
decisiones correctoras a implementar, lo que implica un contacto permanente con las
personas responsables pertinentes y el trabajo en diferentes instancias de participacion.
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Por su parte, la evaluacién tiene como propésito la determinacion de la relevancia del plan,
el grado de cumplimiento de los objetivos definidos, asi como la valoracién de la eficiencia,
eficacia, impacto y sostenibilidad de la intervencién. Para ello, es necesario sistematizar la
informacioén, disponiendo de una bateria de indicadores cuantitativos y cualitativos, que
ademas incorporara las opiniones de los grupos de interés, con énfasis en pacientes y sus
familias, y de profesionales sanitarios.

En cuanto a estructura organizativa, el PAPER articula su gobernanza para el seguimiento
y evaluacién a través de comisiones de seguimiento bajo la Coordinacién del Plan

y participadas por el Comité Técnico. En concreto, el Plan contara con dos tipos de
comisiones, segun su ambito geografico:

* Comisién autonémica, donde presentar los avances de los planes operativos anuales de
ambito regional, y en base a los mismos, identificar acciones de mejora y planificar las
prioridades siguientes a ejecutar.

* Subcomisiones provinciales, donde presentar los avances de los planes operativos
anuales, y asimismo, se identificar acciones de mejora a nivel provincial, que serén
elevadas a la comision autonémica para su consideracion.

Indicadores de resultados e impacto

El PAPER se estructura en 7 lineas estratégicas de actuacion fijados para alcanzar los
12 objetivos generales definidos, cuyo grado de consecucién se evidenciara a través
de indicadores de resultados e impacto, que tratan de medir los logros alcanzados y la
incidencia del Plan en la atencién a las personas que viven con enfermedades raras en
Andalucia.

En la bateria de indicadores elaborada, la seleccién de los mismos y sus niveles de
desagregacion varian en funcién de la disponibilidad de los sistemas de informacion,
fuentes de datos, recursos, necesidades y prioridades especificas, si bien se incorpora la
desagregacién por sexo y provincial como aspectos de especial interés en la evaluacion del
PAPER.

Estos indicadores se extraen, fundamentalmente, del andlisis de datos de la situacion de
partida en el estado de situacién epidemioldgica y en la organizacién y gestion de los
recursos sanitarios, asi como de la informaciéon expresamente elaborada en base al sistema
de seguimiento y evaluacién establecido en el Plan.

En Anexo X se incluye el panel de indicadores de resultados e impacto propuesto, con
la descripcioén, fuente de informacion y valor de base del que se parte. El siguiente
cuadro presenta la vinculacion entre los objetivos generales y la bateria de indicadores
de resultados e impacto; se trata de una propuesta inicial, susceptible de modificacion y
perfeccionamiento en el transcurso del Plan.
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Linea estratégica I: Sistema de informacion y registro

Objetivos generales

Indicadores de resultados e impacto

0G 1a: Optimizar la calidad de los
sistemas de informacion sobre
enfermedades raras.

|-0G1a-01. Variacion en el n® enfermedades raras incluidas en el RAER.
|-0G1a-02. Validacion en el RAER (%)

0G Tb: Ampliar la informacion
acerca de enfermedades raras,
recursos y servicios disponibles.

|-0G1b-01. Variacion en el n.° de visitas al espacio web de ER (tasa x100)

|-0G1b-02. Variacion en el n.° de consultas a InfoWEB sobre datos de enfermedades
raras (n°)

Linea estratégica ll: Prevencién y diagnéstico precoz

Objetivos generales

0G 2a: Reducir la incidencia de
enfermedades raras susceptibles
de beneficiarse de programas de
prevencion.

Indicadores de resultados e impacto

[-0G2a-01. Variacion en casos incidentes de enfermedades raras.

[-0G2a-02. Prevalencia en enfermedades raras.

|-0G2a-03. Cobertura consulta preconcepcional en AP,

|-0G2a-04. Cobertura consulta preconcepcional en Svs Obstetricia y Ginecologia.
[-0G2a-05. TPNI con implantacién universal (Si/No).

[-0G2a-06. Variacion en el n® consulta de asesoramiento genético de ER.
|-0G2a-07. Variacion en el n® casos de ER sin diagndstico registrado.

0G 2b: Mejorar la capacidad
de realizar diagnosticos precoz
adecuados de ER.

|-0G2b-01. Profesionales en Genética y Laboratorios por estudios genéticos realizados
(ratio).

[-0G2b-02. Presupuesto asignado a compras de tecnologias avanzadas de diagnostico
genético asistencial ejecutado (%).

Linea estratégica Ill: Atencidn integral

Objetivos generales

Indicadores de resultados e impacto

0G 3a: Agilizar el acceso al
diagndstico en personas con
enfermedades raras.

|-0G3a-01. Tiempo de espera promedio para el diagndstico.

0G 3b: Mejorar el abordaje
humanizado de la atencion a
pacientes con ER y familiares.

|-0G3b-01. Pacientes por ER atendidos por especialistas en psicologia y podologfa (%).

Linea estratégica IV: Terapias

Objetivos generales

0G 4a: Optimizar el acceso a
tratamientos en la atencién a
personas con ER.

Indicadores de resultados e impacto

|-0G4a-01. Variacion en la dispensacion medicamentos huérfanos en hospitales del
SAS (en €) (tasa x100)

0G 4b: Agilizar procesos para
reducir el tiempo de espera en el
acceso a los tratamientos.

|-0G4b-01. Mediana de tiempo entre fecha de autorizacion para comercializacion de
medicamentos aprobado y disponibilidad para pacientes.

|-0G4b-02. Variacion en el tiempo medio de espera en el acceso a tratamientos en el
SSPA. (tasa)

0G 4c: Mejorar la adecuacion de
los tratamientos.

[-0G4c-01. Procedimientos autorizados para la fabricacion y uso de medicamentos
CART-T.
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Linea estratégica V: Investigacion

Objetivo general Indicadores de resultados e impacto

0G 5: Incrementar las I-0G5a-01. Variacién en proyectos de investigacion sobre ER activos (n2).
actividades de investigacion || e 0 variacion en estudios clinicos vinculados a medicamentos para ER (n%)

sobre ER aplicando la o , , i
[-0G5a-03. Estudios epidemioldgicos realizados, con perspectiva de género e

perspectiva de géneroenel | , HUHIos
proceso y en los contenidos. interseccional financiados desde la CSPE (n©).

Linea estratégica VI: Formacion

Objetivo general Indicadores de resultados e impacto

0G 6: Mejorar las competencias
profesionales acerca de las ER, | I-0G6a-01. Variacion en profesionales formados en ER (tasa).

con perspectiva de género.

Linea estratégica VII: Participacion ciudadana

Objetivo general Indicadores de resultados e impacto
0G 7: Contribuir a empoderar
el movimiento asociativo [-0G7a-01. Asociaciones participantes en actuaciones del PAPER.
vinculado a la atencion a I-0G7a-02. Personas asociadas en asociaciones vinculadas al PAPER.

personas con ER.

indice
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2’ Presupuesto

El presupuesto total estimado para la ejecuciéon del PAPER asciende a unos 8,7 millones de
euros. A continuacion, se presenta la previsiéon de presupuesto para cada una de las lineas
estratégicas durante los afios de vigencia del Plan, asi como su desglose segun las diferentes

fuentes de financiacidn consideradas.

Fuentes de financiacion/

Lineas estratégicas

Tabla 10. Presupuesto previsto anualizado (en euros) por lineas estratégicas y fuentes de financiacion.

Total
estimado

LE-l Sisternas de 10000000 | 100500,00 | 10050000 | 10050000 | 10050000 | 502.000,00
informacion y registro.

LE-IIl. Atencion integral. 160000 160000| 160000  160000|  160000| 5800000
LE-IV. Terapias. 0.00 0.00 0.00 0,00 0.00 00,0
LE- V. Investigacion. 0.00 000| 400000  600000|  600000| 1600000
LE-VI. Formacion. 560000|  560000| 560000 760000 | 760000 |  32000,00
LE-VIl. Participacion 0,00 000| 2100000  1m00000|  7.00000| 4300000
ciudadana.

Total autofinanciada 11720000 | 1770000 | 14270000| 13670000| 13670000 | 65100000
LE-Il. Prevencion y 201332163 | 201332163 000 | 199000000 1990.000,00 | 8.006.643.26
d|agn05t|CO precoz.

Total recursos finalistas: 2.013.321,63 | 2.013.321,63 0,00 | 1.990.000,00 | 1.990.000,00 | 8.006.643,26

Totales: | 2.130.521,63 | 2.131.021,63 8.657.643,26

142.700,00 | 2.126.700,00 | 2.126.700 ,00

Es importante destacar que el contenido econémico-financiero de este Plan, debido a su
caracter eminentemente estratégico, constituye una mera estimacion. Esto es especialmente
relevante en el contexto actual, marcado por una elevada incertidumbre fiscal y econémica,
lo que impide prever con un grado razonable de certeza los recursos presupuestarios
disponibles a medio y largo plazo.

Esta incertidumbre responde a diversos factores, entre los que destacan: la evolucion de

los conflictos en Ucrania y Oriente Proximo y su impacto en los mercados de materias

primas energéticas en la UE; la politica monetaria de los principales bancos centrales y su
influencia en los mercados y en el gasto no financiero derivado del pago de intereses; la
implementacion de la reforma de las reglas fiscales; la gestion de los fondos Next Generation;
y, por ultimo, la indeterminacién del impacto de otras variables fiscales relacionadas con el
Sistema de Financiacion de las Comunidades Auténomas.

Concretamente, en relacién a la medida 2.2.1, sobre implantacion del TPNI como cribado de
primera linea de cromosomopatias, y a la medida 2.2.2, denominada fase transicion: cubrir la
realizacion de TPNI en las siguientes las indicaciones sefialadas, es importante sefialar que la
financiacion estatal, a la fecha presente, es incierta y, en consecuencia, la ejecucion de dichas
medidas se condiciona a que finalmente se apruebe dicha financiacion estatal.

En cualquier caso, seran las sucesivas leyes de presupuestos las que determinaran los recursos

indice
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efectivamente disponibles en cada momento durante la vigencia del plan.
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Agencia de calidad sanitaria de Andalucia

Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios
Atencién Hospitalaria

Atencién Primaria

Base poblacional de salud

Centro de atencién infantil temprana

Comité de Terapias Avanzadas

Comité de Medicamentos de Uso Humano

Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras
Clasificacion Internacional de Enfermedades

Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud
Comisién Interministerial de Precios de Medicamentos
Comité de Medicamentos Huérfanos

Consejeria de Sanidad, Presidencia y Emergencias de la Junta de
Andalucia

Centros, servicios y unidades de referencia
Diagnostico genético preconcepcional.
Escuela Andaluza de Salud Publica

Agencia Europea del Medicamento
Enfermedad rara

Redes Europeas de Referencia

Federacion Espanola de Enfermedades Raras
Historia clinica digital

Instituto de Biomedicina de Malaga
Instituto de Biomedicina de Sevilla

Instituto de Investigacion Biosanitaria de Granada



IER:
IMIBIC:
INE:
IPT:
IRDIRC:
ISCIII:
MH:
MPA:
OMS:
RAytTA:
RAER:
ReeR:
SAS:
SNS:
SSPA:
TPNI:
TSS:
UGC:

UPRA:
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Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras

Instituto Maimonides de Investigacion Biomédica de Cérdoba
Instituto Nacional de Estadistica

Informe de Posicionamiento Terapéutico

Consorcio Internacional de Investigaciéon en Enfermedades Raras
Instituto de Salud Carlos IlI

Medicamento huérfano

Médulo de pruebas analiticas de Diraya

Organizacién Mundial de la Salud

Red Andaluza de Disefio y Traslacién de Terapias Avanzadas
Registro Andaluz de Enfermedades Raras

Registro Estatal de Enfermedades Raras

Servicio Andaluz de Salud

Sistema Nacional de Salud

Sistema Sanitario Publico de Andalucia

Test prenatal no invasivo

Trabajo Social Sanitario

Unidades de Gestién Clinica

Unidades y Procedimientos de Referencia Autondmica
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A-l. Integrantes de Comités asesores*
CA 1. Sistemas de informacion y registro

* Nieves Caro Melero (coordinadora). Coordinadora del Registro Andaluz de
Enfermedades Raras.

* Teresa Campos Garcia. Coordinadora de Salud Publica y Ordenacién Farmacéutica.
Consejeria de Salud y Consumo.

* Verénica Jimenez Lazaro. Jefa de proyecto en la UTE Oficina Técnica de Proyectos
Sopra-Babel.

* Alfredo Marcos Sanchez. Director UGC Campifia Norte Huelva.

e Joaquin Carlos Moreno Parejo. Técnico Cartera de Servicios. Medicina Preventiva y SP.
Medicina Familiar y Comunitaria.

* Dolores Munoyerro Mufiz. Subdireccién Técnica Asesora de Gestién de la Informacion.
SAS.

* Victor Ortega Jiménez. Jefe de Servicio de Coordinacién de Sistemas de Informacion.
SAS.

CA 2. Prevencion y deteccion precoz

e Raquel Yahyaoui Macias (coordinadora). Jefa de Servicio de Andlisis Clinicos. H.R.U. de
Malaga.

e Pilar Carrasco Salas. Genética. H.U. Juan Ramén Jiménez. SAS

e Carmen Delgado Pecellin. Anélisis Clinicos. H.U. Virgen del Rocio. SAS.

* Susana Garcia Linares. Genética. H.U. Virgen de las Nieves. SAS.

® Maria Rosario Marin Iglesias. Genética. H.U. Puerta del Mar. SAS.

e Isidoro Narbona Arias. Ginecologia y Obstetricia. H.R.U. de Mélaga. SAS.

» M? Angeles Otero Fernandez. Responsable en Unidad de Cartera de Servicios.
Consejeria de Salud y Consumo.

® Antonio Poyatos Andujar. Genética. H.U. Virgen de las Nieves. SAS.
e Javier Sanchez Garcia. Genética. H.U. Virgen del Rocio. SAS.
* Flora Sanchez Jiménez. Genética. H.U. Virgen Macarena. SAS.

* Amalia Suadrez Ramos. Jefa de Seccidn de Programas Sanitarios. Consejeria de Salud y
Consumo.

* M? del Carmen Veldzquez de Castro del Pino. Andlisis Clinicos. H.U. Torrecardenas. SAS.

(*) Los cargos referenciados se refieren a los que se detentaban en el momento de la participacion en el proceso de planificacion del PAPER.
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CA 3. Atencion integral

* Antonio Gonzéalez-Meneses (coordinador). Facultativo Especialista Area Pediatria. H.U.
Virgen del Rocio. SAS.

* Jose Luis Castro Campo. Jefe de Servicio de Calidad y Procesos. Consejeria de Salud y
Consumo.

e Cristobal Coronel Rodriguez. Pediatra Atencidn Primaria. SAS.

* Gema Esteban Bueno. Médico Familia. Coordina Equipo Multidisciplinar Sindrome
Wolfram / Grupo SAMFYC enfermedades raras. Preside Asociacién Wolfram.

* Ricardo Manuel Moreno Ramos. Direccién General de Personas con Discapacidad e
Inclusién. Servicio de Valoracién y Orientacion.

* Salvador Garcia Morillo. Facultativo Atencion Hospitalaria Adultos.

* José Gémez Vida. Facultativo Atencién Hospitalaria Pediatria.

* Carmen Moreno Olivera. Representante de la FEDER.

* Covadonga Noriega Barreda. Asesora Técnica. Cartera de Servicios. SAS.

* Alberto de los Santos Moreno. Facultativo Atencién Hospitalaria Adultos. SAS.

* Soledad Vila Pariente. Direccion General de Atencién a la Diversidad, Participacion y
Convivencia Escolar. VonviconGADPCE. SOEAD.

CA 4. Terapias

* Concepcién Carrascosa Rodriguez (coordinadora). Jefa Servicio Farmacia Hospitalaria y
Suministros Farmacéuticos. SAS.

* M® Dolores Bejarano. Jefa Servicio Farmacia Hospitalaria y Suministros Farmacéuticos
(jubilada). Consejeria de Salud y Consumo.

* Susana Cifuentes Cabello. Facultativa Especialista Area Farmacia Hospitalaria. SAS.
* Barbara Marmesat Rodas. Servicio Promocién del Uso Racional del Medicamento. SAS.

* Carmen Paradas Lépez. Facultativa Especialista Area Neuromusculares. H.U. Virgen del
Rocio. SAS.

® Manuel Pérez Fernandez. Presidente Real e llustre Colegio Oficial de Farmacéuticos de
la Provincia de Sevilla.
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CA 5. Investigacion

e Jesus Carrillo Castrillo (coordinador). Subdirector Calidad, Investigacion y Gestion del
Conocimiento.

e Juan Antonio Blasco-Amaro. Coordinador Cientifico de Evaluacién de Tecnologias
Sanitarias. AETSA. Fundacion Progreso y Salud. Consejeria de Salud y Consumo.

* Eduardo Lépez Laso. Investigador. Instituto Maimonides de Investigacion Biomédica de
Cérdoba. IMIBIC.

* Miguel Angel Medina Torres. Director cientifico. Instituto de Investigacién Biomédica de
Malaga. IBIMA.

e Juan Luque Moruno. Gestor cientifico de CIBERER.

e Carlos Santos Ocana. Profesor. Universidad Pablo de Olavide.

* Pablo Mir Rivera. Investigador responsable. Instituto de Biomedicina de Sevilla. IbiS.
CA 6. Formacion

* Marta Correa Vela (coordinadora). Facultativa Especialista Area Neurologia Pediétrica.
UGC de Pediatria. SAS.

* M? Jose Cano Hoyos. Subdirectora de Formacion, Selecion y Desarrollo. SAS.
e Cristobal Coronel Rodriguez. Pediatra en Atencién Primaria. SAS.

* Sandra Gonzélez Pérez. Jefa de Servicio de Desarrollo Profesional y Formacion.
Consejeria de Salud y Consumo.

* Teresa Martinez Cafavate. Coordinadora de programas. IAVANTE. Fundacién Progreso
y Salud.

* Beatriz Mufoz Cabello. Facultativa Especialista Area Neurologia Pediétrica. UGC de
Pediatria. SAS.

CA 7. Participacion ciudadana

 Juan Javier Cerezo (coordinador). Jefe de Servicio Atencion Sociosanitaria. Consejeria
de Salud y Consumo.

* Teresa Iriarte de los Santos. Trabajadora Social. Técnica DG Asistencia Sanitaria y
Resultados en Salud. SAS.

* Soledad Jiménez Gonzélez. Consejera técnica. Subdireccidén de Atencién Sociosanitaria,
Estrategia y Planes. Consejeria de Salud y Consumo.

* Manuel Pérez Fernandez. Presidente Colegio Oficial de Farmacéuticos de Sevilla.

* Irene Rodriguez Ibafez. Trabajadora Social en Federacién Espafiola de Enfermedades
Raras.

e Carlos Bruquetas Callejo. Socidlogo facultativo. S.G. de Calidad, Innovacién y Salud

indice @

Pubiica. Consejeria de Salud y Consumo.
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A-ll. Problemas, necesidades y retos identificados por los Comités de

asesores.

CA 1. Sistemas de informacién y registro

Problemas

Necesidades

* Informacién escasa, incompleta y
dificil de analizar debido a la baja
frecuencia de las ER.

* Heterogeneidad en las bases de datos
actualmente existentes.

e Dificultades de codificacién con los
sistemas de clasificacién actualmente
existentes.

Retos

* Mejorar el acceso a la informacién

sobre ER y su difusién.

Actualizar la informacién del espacio
web.

Incrementar la validacién de casos
para el registro de enfermedades.

Mejora de la base de datos sobre
medicamentos huérfanos en todas las
etapas del desarrollo (autorizacién y
comercializacién).

Uso de TIC para mejorar
comunicacién entre profesionales.

* Accesibilidad de personas con discapacidad al portal web.

CA-2. Prevencidn y diagndstico precoz

Problemas

Necesidades

* Insuficiente conocimiento profesional
sobre prevencién y pruebas
diagndsticas.

e Dificultad en el Registro en el
SSPA para la gestién de solicitudes

de Diagndstico Genético
Preimplantacional.

* Dificultades importantes para realizar
un diagndstico precoz y certero.

* Falta de personal en unidades asisten
ciales y en laboratorios genéticos.

Retos

* Ampliar la cobertura los programas

poblacionales de cribado genético.

* Ampliaciéon de los cribados neonatales.

e |dentificacion de sefiales de alerta y de

deteccién precoz.

* Fomentar la sospecha diagnéstica de

las ER.

* Facilitar el acceso a las pruebas genéticas y a las nuevas tecnologias gendmicas.

* Garantizar el asesoramiento genético, en condiciones homogéneas y de equidad.

* Vincular la realizacién de pruebas genéticas al consejo genético.
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CA-3. Atencion integral

Problemas Necesidades

e Falta de diagndstico en gran nimero
de pacientes con sospecha de ER.

e Atencién fragmentada por parte de
los distintos especialistas.

* Escaso tiempo en consultas.
e Falta de racionalizacién de las citas.

* Deficiencia en el abordaje psicolégico
de pacientes, familiares y personas
allegadas.

* Problemas para el acceso a pruebas
diagndsticas, tratamiento y valoracion
del grado de dependencia debido a
la falta de conocimiento profesional
por ser enfermedades poco
frecuentes.

e Insuficiente fisioterapia terapéutica.

® Las personas con ER no tienen
totalmente cubierto los costes
vinculados a la enfermedad.

Mejorar la informacién acerca del
funcionamiento de los CSUR.

Dotar de mas medios a las unidades de
referencia.

Mejorar el abordaje de la discapacidad.

Potenciar los cuidados paliativos en edad
infantil.

Proporcionar una atencion sanitaria con
adecuada coordinacion multidisciplinar.

Profesionales referentes para las
diferentes enfermedades en Atencién
Especializada.

Mejorar los aspectos de humanizacién de
pacientes con ER.

Disminuir la sensacién de abandono y
aislamiento que tienen estos pacientes.

* Conseguir diagnosticar a las personas con ER e iniciar el tratamiento en un periodo

menor a un ano.

e Favorecer la colaboracién multidisciplinar para la atencién de ER.

* Mejorar la coordinacién de los diferentes sectores implicados, como la atencién

integral, coordinacioén intersectorial y el apoyo de los servicios sociales y educacion.

* Trabajar con unidades de neonatologia para dar apoyo a padres y madres.

* Garantizar la continuidad en la atencién a lo largo de las distintas etapas de vida del

paciente (infantiladulta), facilitando el transito de pediatria a adultos.

* Crear oportunidades para “respiro familiar”.
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Necesidades

Problemas

e Escasez de tratamientos.

e Ausencia de tratamientos especiﬁcos,
eficaces y curativos para muchas ER.

e Tratamiento inadecuado debido
a la falta de conocimiento entre
profesionales.

e Falta flexibilidad para traslado de
expedientes.

* Escasez de autorizaciones para la
comercializaciéon de medicamentos
huérfanos por parte de la EMA.

* Alta burocratizacién de la
comercializacion y condiciones
administrativas de prescripcion y
dispensacion de medicamentos para
ER.

* Falta de protocolo del uso de estos
medicamentos en los diversos
hospitales.

e Disminuye tratamientos al cumplir
6 afios y abandono de Centros de
Atencion Temprana

Potenciar el uso de informes de
posicionamiento terapéutico en todos
los hospitales publicos.

Disponer de guias de practica clinica
para las diversas enfermedades raras.

Flexibilizacién en el acceso
a determinados recursos y
medicamentos.

Seguir fomentando la comercializacion
del medicamento huérfano, aunque no
tenga interés comercial.

Disponer de mayor acceso a
medicamentos extranjeros y fuera de
ficha técnica.

* Continuar desarrollando terapias celulares.

* Imputacion de costes de tratamientos al sistema sanitario en su globalidad.
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CA-5. Investigacion

Problemas

Necesidades

e Escasez de investigacién en ER
cuando no se tratan de enfermedades
oncoldgicas.

e Falta de conocimiento de la
fisiopatologia.

® Falta de conocimiento de la historia
natural de las ER.

e Potenciar la investigacién en ER.
® Mas nimero de ensayos clinicos.

* Mas investigaciones sobre anomalias
congénitas incluyendo el estudio de
teratégenos.

* Apoyo al IRDIRC.

® Poner a disposicion y asequibles los
resultados de la investigacion de
estudios sobre ER y los ensayos clinicos
realizados.

Retos

e Acelerar la transferencia de los resultados de la investigacion y los ensayos clinicos

en ER a las técnicas de diagndsticos (rapidez), la accesibilidad y diversidad de

tratamientos y a las herramientas de valoracion disponibles.

CA-6. Formacion

Problemas

Necesidades

e Escasa formacidon en enfermedades
raras.

e Falta formacion en genética.

* Falta de conocimiento en
sintomatologias méas prevalentes por
parte de profesionales.

* Falta de abordaje multidisciplinar.

Retos

® Mejorar la formacion en el abordaje
terapéutico adecuado de enfermedades
raras.

° Aumentar la satisfaccién entre asistentes
a las actividades formativas.

* Ampliacion del colectivo de profesionales de distintas disciplinas que accede a la

formacién.

e Caracter multidisciplinar, transversal y continuado de los programas formativos.

* Formacién en investigacién a un amplio colectivo de profesionales de distintas

disciplinas.
e Formacion dirigida al ambito educativo.

* Formacién para el abordaje psicolégico.

* Formacion en el abordaje del trabajo social.
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CA-7. Participacion ciudadana y asociaciones

Problemas Necesidades

e Falta de informacién de los recursos
que pueden aportar las asociaciones * Incrementar la colaboracién entre
de pacientes. profesionales y asociaciones.

* Dificultades para la toma de decisiones | ® Informacién a profesionales sobre los
compartidas entre profesional y recursos de las asociaciones.

paciente o su familia.

Retos

* Visibilidad de los servicios prestados por las asociaciones de pacientes vinculadas
a ER.

® Fortalecer el sistema de financiacidn de las asociaciones orientada a fomentar la
profesionalizacion de las asociaciones.




@® O PLAN DE ATENCION A PERSONAS AFECTADAS POR ENFERMEDADES RARAS DE ANDALUCIA

A-lll. Panel de indicadores de resultados e impacto (*).

Linea estratégica I. SISTEMA DE INFORMACION Y REGISTRO

VALOR DE BASE Unidad de
OBJETIVO INDICADOR - . Fecha Fuente
Total | Mujer | Hombre | medida
CSPE.
[-0G1a-01. Variacion interanual en el nimero de ER incluidas en el RAER : ) 2020221 InfoWEB.BPS.RAER
Ok ; - - ndmero - nfoWEB.BPS. .
0G la: Optimizar la calidad de | (g en RAER periodo t - ER en RAER periodo t-) T
los sistemas de informacion Elaboracion propia
sobre enfermedades raras. | |-0Gl1a-02. Validacion en el RAER. CSPE.
. ] 83,0 - - % 2021
(casos validados/casos registrados) x 100 InfoWEB.BPS.RAER.
|-0G1b-01. Variacion interanual en el nimero de visitas al espacio web de Tasa Gooale Analvics
0G 1b: Ampliar la informacién | ER. 19,5 - - 2022-23 | g e
e - .
acerca de las ER, recursos Y | [visitas periodo t - visitas periodo t-1) /visitas periodo t-1)] x 100 (x100) aboracion propia
servicios disponibles.
[-0G1b-02. Variacién en consultas en InfoWEB al RAER. (Pendiente iniciar serie) CSPE. InfoWEB.



InfoWEB.BPS.RAER
InfoWEB.BPS.RAER
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Linea estratégica Il. PREVENCION Y DIAGNOSTICO PRECOZ
VALOR DE BASE Unidad de
OBJETIVO INDICADOR - . Fecha Fuente
Total | Mujer | Hombre | medida
I-0G2a-01. Variacion interanual de casos incidentes de enfermedades raras Tasa CSPE.
[(casos incidentes periodo t - casos incidentes periodo t-1) / casos incidentes | 6,1 17,5 1.7 4100) 2021 InfoWEB.BPS.RAER.
. X
periodo t-1)] x 100 Elaboracion propia
CSPE.
) I-0G2a-02. Prevalencia en enfermedades raras (*) Tasa
0G 2a: Reducir ) _ _ 319 | 336 30,2 2021 InfoWEB.BPS.RAER.
la incidencia de (*) Se toma como referencia la ER con mayor prevalencia registrada en RAER. (x100.000)
' (*) ER: Miastenia gravis
enfermedades
raras susceptibles |-0G2a-03. Cobertura consulta preconcepcional en AP , o ) CSPE. Sv Estadistica
- ) . (Pendliente iniciar serie) o
de beneficiarse de (consultas preconcepcional en AP / total partos asistidos) x 100 Sanitaria. + SAS.
rogramas de prevencion.
prog p [-0G2a-04. Cobertura consulta preconcepcional en Sv Obstetr. y Ginecologia. . .y . CSPE. Sv Estadistica
. . e (Pendiente iniciar serie) .
(consultas preconcepcional en Sv Obstet. y Gin. / total partos asistidos) x 100 Sanitaria. + SAS.
CSPE. Sv Estadisti
[-0G2a-05. Cobertura TPNI co co y B~ v Estadistica
. - : ) - % Sanitaria. + Datos aportados
(TPNI practicados por la SSPA / total partos asistidos ) x 100 P
por centros.
|-0G2b-01. Profesionales estructurales en Genética y Laboratorio por estudios
_ genéticos realizados (ratio). (Pendiente iniciar serie) SAS
OG_Zb' Mejorar I? (Profesionales en Genética y Laboratorio/ estudios realizados) x 100
capacidad para realizar - -
. [-0G2b-02. Presupuesto asignado a compra de tecnologias avanzadas de
diagndsticos precoz o N i o
diagndstico genético asistencial ejecutado (%). o )
adecuados de ER. . . ) (Pendliente iniciar serie) SAS
(Presupuesto ejecutado/ presupuesto asignado a tecnologias avanzadas de
diagnostico genético asistencia) x 100.
COK)


InfoWEB.BPS.RAER
InfoWEB.BPS.RAER
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Linea estratégica Ill. ATENCION INTEGRAL
VALOR DE BASE ]
OBJETIVO INDICADOR : Unidadde | gocng Fuente
Total | Mujer | Hombre | Medida
3 CSPE.
06 3a: A(_'sjlllza'r e.I accesoal [-0G3a-01. Tiempo de espera promedio para diagndstico. 6,2 6,7 5,6 anos 2022 (*) InfoWEB.BPS.RAER.
diagnostico
Elaboracion propia

0G 3b: Mejorar el abordaje
humanizado de la atencion a
pacientes y familias.

[-0G3b-02. Pacientes con ER atendidos por especialistas en psicologia o
podologia (%)
(Pacientes ER atendidos en psicologia 0 podologia/ total pacientes ER) x 100

(Pendiente iniciar serie)

CSPE. InfoWEB.

Linea estratégica IV. TERAPIAS

VALOR DE BASE .
OBJETIVO INDICADOR _ Unidad de | o g Fuente
Total | Mujer | Hombre | Mmedida
. I-0G4a-01. Variacion interanual en la dispensacion medicamentos huérfanos S_AS' S_V Farma_cu?
0G 4a: Ampliar la cobertura en hospitales del SAS (en €) Tasa Hospitalaria y Suministros
de tratamientos disponibles i S MH en € beriodot - di 16 MH en € periodo 1)/ 14,9 - - 100 2022-23 Farmacedticos.
para la atencion. [(_ |spensa.|€|on &n pgrlo 0 L~ dispensacion MH en € periodo t-1) (x100) Sistema de informacion
dispensacién MH en € periodo t-1)] x 100 FARMA
C IQVIA. EFPIA Patients
[-0G4b-01. Mediana de tiempo entre fecha de autorizacién para W.A.LT. Indicator 2022
0G 4b: Agilizar procesos para | comercializacon de medicamentos aprobados y disponibilidad para 238 - - meses | 2022 (*) | Survey. Published April
reducir el tiempo de espera en | pacientes. 2023.
el acceso a los tratamientos. (*) dato nacional
[-0G4b-01. Tiempo medio de espera en el acceso a tratamientos en el SPPA. . . )
. . . . (Pendiente iniciar serie) SAS
(tiempo de espera a tratamientos / pacientes en tratamiento)
SAS. Directorio
0G 4c: Mejorar la adecuacion | 1-0G4c-01. Procedimientos autorizados para la fabricacion y uso de 6 ) ) Hmero 2073 de unidades y
de los tratamientos. medicamentos CART-T. procedimientos de
referencia.

100 .‘...


InfoWEB.BPS.RAER
I-OG4b-01.Tiempo
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Linea estratégica V. INVESTIGACION
VALOR DE BASE i
OBJETIVO INDICADOR : Unidadde | ocha Fuente
Total | Mujer | Hombre | Medida
[-0G5a-01. Variacién en proyectos de investigacion sobre ER activos. . CSPE. Fundacion
. . 1 - - ndmero | 2022-23
(proyectos en periodo t - proyectos en periodo t-1) Progreso y Salud.
0G 5: Incrementar las . .,. ) - . .
. . L, [-0G5a-02. Variacion en estudios clinicos vinculados a medicamentos para Agencia Espafiola de
actividades de investigacion ) ,
sobre ER. aplicando la ER. -26 - - numero | 2022-23 | Medicamentos y Productos
» ap (estudios clinicos en periodo t - estudios clinicos en periodo t-1) Sanitarios. REEC

perspectiva de género en el
proceso y en contenidos.

|-0G5a-03. Estudios epidemioldgicos realizados, con perspectiva de género
e interseccional.

(Pendiente iniciar serie)

Consejeria de
Sanidad, Presidencia y
Emergencias

Linea estratégica VI. FORMACION

VALOR DE BASE Unidad de
OBJETIVO INDICADOR - . Fecha Fuente
Total | Mujer | Hombre | medida
0G 6._Mejorar I“?S [-0G6a-01. Variacién en profesionales formados en ER (tasa).
competencias profesionales , _ ) o )
[(profesionales formados en ER periodo t - profesionales formados en ER en (Pendiente iniciar serie) SAS

acerca de las ER, atendiendoa
la perspectiva de género.

periodo t-1) /profesionales formados en ER en periodo t-1)] x 100

Linea estratégica VII. PARTICIPACION CIUDADANA

OBJETIVO

INDICADOR

VALOR DE BASE

Unidad de

Total

medida

Mujer | Hombre

Fecha

Fuente

0G 7: Contribuir a empoderar
el movimiento asociativo
vinculado a la atencién a
personas con ER.

|-0G7a-01. Asociaciones participantes en actuaciones vinculadas al PAPER .

(Pendiente iniciar serie)

CSPE. Coordinacion del
PAPER

(*) Este panel de indicadores de resultados e impactos es una propuesta inicial a modo de punto de partida. El sistema de indicadores se ird construyendo y perfeccionando a lo largo del horizonte temporal de vigencia del PAPER.
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